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SOUHRN

Syndrom Klippel-Trénaunay je vzacna, vrozena malformace charakterizovana pfitomnosti triddy pfiznakd: kapilarni
malformaci, zilni dysplazii nejcastéji v podobé varixti a hypertrofii dané oblasti (typicky koncetiny). Autofi prezentuji
jednotlivé klinické ptipady s cilem pfipomenout tento vzacny syndrom véetné diferencidlni diagnostiky a l1écby.
Kli¢ovd slova: syndrom Klippel-Trénaunay - diferencidlni diagnostika - 1é¢ba

SUMMARY
Klippel-Trénaunay Syndrome. Case Series

Klippel-Trénaunay syndrome is a rare congenital malformation characterized by a triad of symptoms: capillary
malformation, venous dysplasia (most frequently varicosity) and hypertrophy of the affected area (most typically
the limbs). The authors present particular clinical cases in order to remind this infrequent syndrome, including its
differential diagnosis and treatment.

Key words: Klippel-Trénaunay Syndrome - differential diagnosis - treatment

Ces-slov Derm, 99, 2024, No. 6, p. 251-258

uvoD

Syndrom Klippel-Trénaunay (KTS) je vzdcna, vrozena
vaskularni malformace s typickou triddou postizeni za-
hrnujici kapildarni malformace (naevus flammeus), zilni
abnormality a hypertrofii koncetiny. KTS je klinickd dia-
gnoza stanovena pfitomnosti alespon dvou ze tii kla-
sickych nélez{. Pfitomnost arteriovendznich (A-V) mal-
formaci je nyni povazovadna za samostatnou jednotku
pojmenovanou Parkes-Weber syndrom [15].
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KAZUISTIKY

Pfipad 1

Devatenactilety jinak zdravy pacient byl odeslan na
lymfologickou ambulanci s podezienim na lymfedém
pravé dolni koncetiny (PDK). Barevné zmény na k{zi
PDK udaval od narozeni, objemové zmény nékolik let,
ale v poslednich 3 letech se ,otok” zhorsil a tehdy se
také objevila kiecova zila na stehné. Fyzikalnim vyset-

fenim jsme zjistili vyrazny varix, PDK od kotniku do tfi- Obr. 1. Klinicky nalez KTS Obr. 2. Lymfoscintigra-
sel byIa SI|néj§|’ nez LDK. Mapovit)'/ svétle rﬁiovy ery- u pacientazprvnikazuistiky ﬁcky ndlez na DKK za
tém v niveau klze byl pfitomen v oblasti celé PDK od (archiv Dermatovenerologické klidovych podminek

ndrtu az do pasu (obr. 1). kliniky FN Plzer) (KZM, FN Plzen)

Ces-slov Derm, 99, 2024, No. 6, p. 229-274 251



Na lymfoscintigrafickém vysetfeni provedeném
s aplikaci lymfotropniho radiofarmaka do podkozi v 1.
a 3. meziprsti se povrchovy mizni systém PDK spolehli-

Obr. 4. Neobvykle rozsahla kapilarni malformace u pacienta
z druhé kazuistiky
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vé zobrazuje az po zatézi s parcidlnim plnénim i hlubo-
kého mizniho systému (obr. 2). Tento nédlez svédci pro
mirny stupen lymfatické insuficience s dobrou kom-
penzaci pii zatézi (pohybu).

Na duplexnim sonografickém vysetfeni (DUSG) PDK
je hluboky Zilni systém bez znamek hluboké zilni trom-
bozy s vinutymi varixy v povodi vena saphena magna
i vena saphena parva.

Kardiologické vysetieni neodhalilo Zddnou patologii.

Pacientovi jsme doporucili noseni kompresivni ste-
henni puncochy a indikovali angiografické vysetieni
magnetickou rezonanci, na které se ale nedostavil,
a ani na dalsi kontroly k ném jiz nepfisel.

Pfipad 2

Muz stfedniho véku byl é¢en na nasi klinice pro opa-
kujici se erysipely na dolnich koncetinach (Castéji na
PDK). Anamnesticky udaval od narozeni barevné zmé-
ny kize a zvétseni levé poloviny téla (od prstt LDK az
po L usni boltec). Varixy se manifestovaly pozdéji.

Objektivnim vysetfenim popisujeme hemihypertro-
fii celé levé poloviny téla s maximem na levé dolni kon-
Cetiné spolu s makrodaktylii 1. a 2. prstu. Neobvykle
rozsahla je kapildrni malformace v postizené oblasti, na
bfise atypicky presahuje stfredocarové struktury (obr. 3,
4, 5). Provedené DUSG zil potvrdilo pfitomnost varix(
bez A-V malformaci.

Pro anamnézu recidivujicich erysipell pacient do-
chézi pravidelné na komplexni dekongestivni terapii
s cilem zlepsit predpokladanou lymfatickou insuficien-
ci. Spolehlivé nosi kompresivni pomdcky. Antibioticka
Iécba byla aplikovana v dobé akutni infekce, nasledova-
la docasna profylaktickd |é¢ba depotnim penicilinem.

Pfipad 3
Ctyfmaési¢ni jinak zdrava hol¢i¢ka, narozena v termi-
nu z fyziologické gravidity byla doporucena k vysetreni

Obr. 5. Postizeni levé ruky
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Obr. 6. Divka z treti kazuistiky ve
¢tyfech mésicich

Obr. 9. MRA s nalezem dilatovana VSM a chybéjici VF a VP
na PDK

(laskavé poskytl MUDr. T. Melis, KZM, FN Motol)

pro rozsahly naevus flammeus, ktery byl pfitomen od
narozeni na kzi PDK a trupu. V provedenych vysetie-
nich (pediatrické, ocni, genetické, sonografické véetné
CNS a vnitfnich organd) nebyla popsana zadna pato-
logie. Pouze sonograficky byl na cévach PDK zminén
nepresné hodnotitelny nélez, ktery predpokladal ana-
tomické anomalie zilniho systému, eventudlné A-V mal-
formace.

Pfi pohledu je patrna na PDK od prstli nohy az po
tfislo tlumené cervend mapovitd léze, kterd se nevy-
vysuje nad kozni povrch, palpaci ¢aste¢né anemizuje,
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Obr. 7. Ve tiinacti mésicich

Obr. 8.V sesti letech véku
(foto 3-8 archiv Dermatovenerologické kliniky FN Plzen)

pokracuje pres tfislo a hyzdi vysoko na zada az k lopat-
ce. Mérenim zjistujeme objemovou asymetrii, kdy PDK
je prakticky ve vsech obvodech od kotniku do tfisla
0 1-2 cm silné;si (obr. 6).

Pfi kontrole ve tfinacti mésicich je vidét proporcio-
ndlni rist kapildrni malformace s povrchem téla (obr.
7). Sonograficky byla na PDK popsana hypoplazie hlu-
bokého Zilniho systému.

V 3esti letech je divka sledovana ortopedem pro
skoliotické zmény patere a kratsi levou dolni konce-
tinu, je doporucena korekce ortopedickou vlozkou
(obr. 8).

Dale je v péci angiologické ambulance FN Motol, kde
bylo indikovdno angiografické vysetfeni magnetic-
kou rezonanci se zadvérem pravostranné absence hlu-
bokého Zilniho systému, chybi vena femoralis i vena
poplitea. Hluboké Zily jsou patrné az v oblasti bérce,
sledovatelné od urovné tibiofibularniho trunku. Hlavni
odvodnou Zilou PDK je vena saphena magna, do které
usti bércové zily, vpravo sife 9-10 mm, vlevo 3-4 mm.
A-V zkraty ¢i jiné cévni malformace ve vysetfovaném
rozsahu nejsou prokazany. Mirny otok mékkych tkani
stehna dorzélné pfipousti lymfedém pfi zpomaleném
zZilnim odtoku PDK (obr. 9).

DISKUSE

Syndrom Klippel-Trénaunay (KTS) je vzacna, vroze-
na vaskularni malformace s typickou triadou postizeni
zahrnujici kapilarni malformace (nevus flammeus), Zilni
abnormality a hypertrofii koncetiny. Poprvé byla po-
psana v roce 1900 dvéma francouzskymi lékafi Mauri-
cem Klippelem a Paulem Trénaunayem. V literatufe ji
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Ize najit i pod synonymy naevus varicosus osteohyper-
troficus, syndrom osteoangiohypertrofie [5, 9.

KTS je klinickd diagn6za stanovend pfitomnosti
alesponi dvou ze tfi klasickych nalezl. Pfitomnost ar-
teriovendznich malformaci je nyni povazovéna za sa-
mostatnou jednotku pojmenovanou Parkes-Weber(v
syndrom [15].

Etiologie a epidemiologie

KTS patii do $irsi skupiny malformaci tzv. PIK3CA-
-related overgrowth spectrum (PROS), tedy syndromy
s nadmérnym rdstem tkani, jez jsou zplsobeny post-
zygotickymi, somatickymi variantami v genu kddujicim
fosfatidylinositol-3-kinazu (PI3K), katalytickou podjed-
notku alfa. Tyto mutace vedou k aktivaci signaini drahy
PI3K/AKT/mTOR [2, 21].

Klasifikaci cévnich malformaci, podle celosvétové or-
ganizace sdruzujici odborniky na cévni anomalie zvané
International Society for the Study of Vascular Anomalies
(ISSVA) z roku 2018, uvadi tabulka 1.

Odhadovani incidence KTS se pohybuje mezi 2 az
5 pripady na 100 000 obyvatel a vyskytuje se stejné
u obou pohlavi [15].

Klinicky obraz

Syndrom postihuje jeden kvadrant téla, zpravidla
jednu koncetinu, mnohem ¢astéji doIni nez horni. Jed-
na se o triddu vaskularniho postizeni kapilarniho, Zilni-
ho, nékdy i lymfatického fecisté spojenou s hypertrofii
dané oblasti.

Kapildrni malformace, dfive oznac¢ovana jako naevus
flammeus (naevus teleangiectaticus, lidové ,ohen” ¢i
»skvrna portského vina“) je ¢asto mylné diagnostikova-
na jako rozséahly superficidlni hemangiom. Jde o mapo-
vitd, svétle rlzova az syté cervena nebo modrofialova
loZiska v urovni kize. Vyskytuje se téméf u viech pa-
cientd a obvykle jde o prvni pfiznak diagnostikovany jiz
pfi narozeni. Postihuje vétsinou celou koncetinu.

V histologickém obraze jsou pfitomny cetné dilato-
vané kapildry bez endotelidIni proliferace [6].

Tabulka 1. Pfehled cévnich malformaci spojenych s dalSimi anomaliemi dle klasifikace ISSVA

_ Malformace a dalsi anomalie Kauzalni gen

Klippel-Trenaunay syndrom*
Parkes-Weber syndrom

Servelle-Martorell syndrom

CM + VM +/- LM + hypertrofie koncetiny
CM + AVF + hypertrofie koncetiny RASA1
VM koncetiny + hypoplazie kosti

facialni + leptopmeningealni CM + oc¢ni anomdlie

PIK3CA

Sturge-Weber syndrom +/- hypertrofie kosti a/nebo mékkych tkani GNAQ
CM koncetiny + kongenitélni neprogresivni hypertrofie koncetiny GNAT11
Maffucci syndrom VM +/- vietenobunécny hemangiom + enchondrom IDH1 / IDH2
makrocefalie - CM/MCAP* PIK3CA
mikrocefalie - CM STAMBP
CLOVES syndrom* LM + VM + CM +/- AVM + lipomatézni hypertrofie PICK3CA
Proteus syndrom CM, VM a/nebo LM + asymetrickd hypertrofie AKT1
SB;:gfg/;n—Riley—Ruvalcaba AVM + VM +makrocefalie, lipomatdzni hypertrofie PTEN
CLAPO syndrom* CM + LM tvare a krku + asymetrie a parcidlni ¢i generalizovana hypertrofie PIK3CA
Podle [21].

CM - kapilarni malformace (“capillary malformation”); VM - zilni malformace (“venous malformation”); LM - lymfatick& malforma-
ce; AVF - arteriovendzni pistél (fistule); MCAP — megalencefalie + kapilarni malformace + polymikrogyrie; CLOVES - “congenital
lipomatous overgrowth, vascular malformations, epidermal nevi, skeletal/scoliosis and spinal abnormalities”; AVM - arteriovendz-
ni malformace; CLAPO - “lower lip CM + face and neck LM + asymmetry and partial/generalized overgrowth”

*Onemocnéni patfi k tzv. PIK3CA-related overgrowth spectrum (PROS) - syndromy s nadmeérnym rlstem tkani zplsobené soma-
tickou mutaci genu PIK3CA, tj. skupiny onemocnéni s rozdilnym fenotypem s/nebo bez vaskularnich malformaci.

Tabulka 2. Zakladni diferencialné-diagnostické rozdily mezi hemangiomem a kapilarni malformaci

Histologicky se vyznacuji zmnozenymi cévami s endotelidlni  V histologickém obraze pfitromny dilatované kapilary bez

proliferaci. endotelialni proliferace.
Zridka pfitomen ihned po narozeni. Témér vzdy pfitomen od narozeni.

;. - . Zvétsuje se proporcionalné s postupnym ristem povrchu téla
Autonomni rlst s fazi progrese, stagnace a involuce. ditéteJ prop P pny P

Casté involuce léze v pozd&jsim détském véku. Léze bézné nikdy neregreduiji.

Podle [1].
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Obr. 10. Lateralni marginalini zila na LDK
(archiv Il. interni kliniky FN Plzer)

Rozdilné znaky kapildrni malformace a povrchového
hemangiomu jsou uvedeny v tabulce 2.V terénu nae-
vus flammeus se vzacné mohou vyskytovat i heman-
giomy, lymfangiomy, nebo angiokeratomy [1].

Zilni dysplazie jsou pozorovéany u 70-100 % pacient(,
nejcastéji v podobé Zilnich varikozit postihujicich po-
vrchovy i hluboky systém. Mohou byt klinicky patrné
¢i zpocatku (v détstvi) jen sonograficky detekovatelné
s pozdéjsi manifestaci v prabéhu Zivota (dospivani).
Vyskytuje se i tzv. atypickd varikézni Zila jako perzistu-
jici embryondini zZila povrchového venézniho systému
probihajici podél lateralni strany stehna (lateralni mar-
ginalni zila LMV), kterd je funk&né inkompetentni, ¢asto
avalvularni (obr. 10).

Chlopenni nedomykavost, reflux a Zilni stdza vedou
k rtzné vyjaddienym pfiznaklm chronické Zilni insufi-
cience se vsemi jejimi nasledky (otoky, bolesti, opa-
kované tromboflebitidy, trofické zmény klze - hyper-
pigmentace, indurace podkozi, bércovy vied). Casto je
postizen i hluboky zilni systém, ktery je hypoplasticky
nebo muze z¢asti chybét a pripadna operace varixt po-
vrchového systému bez detailniho zmapovéni cévniho
recisté maze byt velmi nebezpecna [5, 14].

Vzacnéji mohou byt varikozity zastizeny i v moco-
vém méchyfi, plicnich cévéch a zejména v tlustém stre-
vu, kde se také mohou projevit krvacenim [5, 15].
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U nékterych pacientll se mohou objevit akutni zivot
ohrozujici stavy, ¢asto v dlsledku venotromboembo-
lickych pfihod, zejména po chirurgickych a invazivnich
radiologickych vykonech. Informovanost o téchto pro-
blémech je zasadni a profylakticka opatfeni ke snizeni
téchto rizik jsou prvorada [10].

Nadmeérny rast postizené Cdsti téla v dusledku hyper-
trofie mékkych ¢asti a/nebo kosti je nejvice variabil-
nim rysem tohoto syndromu. Pouze u tézkych forem
KTS je hypertrofie pIné vyjadfena pfi narozeni, ¢asté-
ji se objevi v pribéhu détstvi a jeji progresi Ize tézko
predikovat. V dobé uzavirdni rlstovych chrupavek
se vétdinou jednd o definitivni stav, nicméné progre-
se hypertrofie muze byt i po ukonceni rlstu. Jeji pfi-
¢ina je totiz kombinovana, uplatiiuje se vice faktord
- hypertrofie kosti i mékkych tkani, rozsifeni cévnich
struktur, lymfedém [9]. Koncetina se zvétsuje do dél-
ky i 3itky vétSinou v rozmezi nékolika centimetr(,
ale mGze vést az k lokdInimu gigantismu. Hypertro-
fie mUze byt izolovand jen na prsty (makrodaktylie),
Castéji byva postizena vétsi Cast téla — celd koncetina
(pfevazné dolni), nebo polovina téla (hemihyper-
trofie) [5, 14].

Soucasné se mohou vyskytovat i jiné vedlejsi symp-
tomy jako polydaktylie, syndaktylie, deformity skeletu
- skoliéza, dislokace kyc¢elniho kloubu, pes equinova-
rus, metatarsus varus aj. [5].

Pozdéji v roce 1970 Kinmonth na zakladé lymfogra-
fickych nélezli a nasledné také Servelle popsali i abnor-
mality lymfatického systému - cév (hyper-, hypoplazie,
aplazie) ¢i uzlin (asymetrie poctu ¢i velikosti zejména
inguindlnich uzlin) [5].

Vrozené lymfatické malformace jsou zfejmé také piimym
disledkem somatické mutace genu PIK3CA [13]. Lymfatic-
ka insuficience a nasledné klinicky vyjadreny lymfedém
mUZe byt tedy primarni, ale i sekundarni vlivem zanétlivych
komplikaci (recidivujici erysipely) nebo s podilem Zilni sloz-
ky pfi dekompenzované Zilni insuficienci (flebolymfedém).

Diagnostika

KTS je klinickd diagnéza stanovend pfitomnosti ales-
pon dvou ze tfi klasickych nalezi v klinickém obraze [15].

K zobrazeni Zilniho systému a vylouceni A-V shuntl
indikujeme duplexni sonografii, detailnéji pak MR ¢i CT
angiografii, které nahrazuji dfive pouzivané klasické fle-
bografické a angiografické vysetieni [8]. MR angiografie
Setfi radiacni z4téz pacienta. Magnetickd rezonance také
pomaha verifikovat tkarnovou hypertrofii [5].

Pfipadnou lymfatickou insuficienci oziejmi lymfo-
scintigrafie s radiofarmakem (injek¢né podany albumin
znaceny izotopem technecia *?mTc). Zvétseni objemu
koncetiny je castéji dano samotnou hypertrofii tkané
v ramci syndromu.

Rentgenové zobrazeni skeletu provadime v pfipadé
asymetrie délky koncetiny, ¢i k prikazu dalsich kost-
nich abnormalit (skoliéza, kloubni dislokace aj.)

U klinicky vyjadfenych KTS je soucasti diagnostické-
ho procesu detailni molekuldrné genetickd analyza ze
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vzork(l tkdné v postizené oblasti, které umoznuje zaci-
leni l1é¢by celkovou terapii [11, 19].

Terapie

Lécba KTS je konzervativni, symptomaticka a chirur-
gicka.

Kompresni pradlo je indikovano pfi chronické Zilni
nedostatecnosti, lymfedému, recidivujicich zanétech
(erysipely) a opakovaném krvaceni z kapildrnich nebo
zZilnich malformaci koncetiny [9].

V pfipadé lymfatické insuficience ¢i jiz klinicky vyja-
dieného lymfedému indikujeme komplexni dekonges-
tivni terapii (manualni lymfodrenaz, pristrojovou pre-
soterapii, kompresi, cvi¢eni).

Kosmeticky rusivé kapilarni kozni malformace lze
osetrovat, zesvétlit cévnim laserem.

Ortopedickd korekce délky koncetin je nejcastéji re-
alizovana nosenim ortopedické vlozky, ktera je obecné
dostacujici pfi rozdilu délky do 1,5 cm. V pfipadé vét-
sich nesrovnalosti je i moznost chirurgické Gpravy dél-
ky kosti zédsahem do rastové ploténky (epiphysiodéza)
¢i zkraceni delsi kosti (osteotomie) [9, 10, 11].

V ptipadé vertebrdini skolidzy, kterd mGze byt i vy-
usténim hypertrofie koncetiny, odesilame pacienta na
ortopedii a rehabilitaci.

U jedinct s KTS je zvysené riziko tromboembolickych
komplikaci (resp. trombdzy povrchovych i hlubokych Zil
a plicni embolie), proto je doporucovana fadna antitrom-
boticka profylaxe v situacich spojenych s rizikem trombo-
embolickych komplikaci (typicky perioperacné, ale také
napf. po Urazu, pfi imobilizaci, u zen v gravidité a Sestine-
déli). Néktefi autofi navrhuji u pacientl s KTS, ktefi jiz pro-
délali hlubokou Zilni trombézu ¢i plicni embolii, dokonce
zvazit trvalou antikoagulac¢nilécbu [17]. Byly jiz publikova-
ny prace dokumentujici i¢innost a bezpecnost piimych

TIE2

Bunécny rlst, proliferace, diferenciace a angiogeneze
Obr. 11. Signélni drdha PI3K/AKT/mTOR s moznosti cilené

terapie
(Volné upraveno podle citace 18 a 19.)
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oralnich antikoagulancii (DOAC) v [é¢bé ¢i profylaxi trom-
bembolie u pacientt s KTS, nicméné zasadou zatim zUsta-
va individualizovana volba antikogulancia [20].

Chirurgické fedeni Zilnich malformaci je velmi dis-
kutabilni. Pro tento syndrom je typicka opakovana re-
cidiva jiz operovanych malformaci. Nej¢astéjsi potize
nemocnych jsou bolest, otok, krvaceni, pocit tézkych
nohou a kosmeticky problém. V terapii varikozit a ab-
normalnich povrchnich zil Ize zvazit chirurgickou inter-
venci, endovendzni ablaci laserem ¢i radiofrekven¢né
nebo sklerotizaci pod ultrazvukovou kontrolou (pouze
extratrunkalni zily) [4, 7, 12, 14, 16]. Zdkladem je doko-
nalé predoperacni vysetfeni k vylouceni ageneze (i
vyrazné hypoplazie hlubokého zilniho systému a také
hluboké zilni trombézy [9, 14].

S vyvojem novych poznatkd o etiologii mutace genu
PIK3CA, kterd aktivuje intraceluldrni signdlni drahu,
dochazi ke zméné strategie Iécby, kdy symptomaticka
konzervativni a chirurgickd |écba jiz neni na prvnim
misté u pIné vyjaddrenych symptomatickych pacientl
s KTS. Bylo vyvinuto nékolik cilenych molekularnich in-
hibitor téchto drah, vétsinou primarné pro lé¢bu na-
doru, které nesou mutace ve stejnych drahach.

Inhibitor mTor (mammalian target of rapamycin) si-
rolimus, znamy také jako rapamycin, je nejvice studo-
vanou slouceninou. Byl izolovan z aktinomycety Strep-
tomyces hygroscopicus v 70. letech 20. stoleti. Jedna se
o piimy inhibitor proteinkinazy mTOR, ktera reguluje
bunécny rast, proliferaci, angiogenezi a metabolismus
bunék (obr. 11).

Intracelularni vazba rapamycinu vede k protinddo-
rovym a antiangiogennim ucinkiim. Jeho pocatecni
klinické pouziti zahrnovalo imunosupresi k prevenci re-
jekce transplantatu ledviny a v této souvislosti byl roz-
séhle studovén. Az nasledné byl zkouman jeho ucinek
pfi 1é¢bé cévnich malformaci. Sirolimus mize zastavit
progresi cévnich malformaci a zlepsit kvalitu Zivota
u pacientl s KTS. Pacienty je tfeba peclivé sledovat
a monitorovat hladinu léciva v krvi, nebot vétsina ne-
zadoucich Ucinkd je zavisla na davce. Jsou popisovany
bolesti hlavy, gastrointestinalni potize, elevace chole-
sterolu a triglyceridd, stomatitidy, suprese kostni dfené,
zvysené riziko infekci a zhorSené hojeni ran vcetné chi-
rurgickych [2, 10, 15, 18, 19].

Alpelisib je dalsim |ékem volby schvalenym v roce
2022 FDA (Food and Drug Administration, americky
Ufad pro kontrolu potravin a lé¢iv) pro pacienty > 2 roky
se zavaznymi projevy spektra prerlstani souvisejici-
ho s PIK3CA (PROS), ktefi vyzaduji systémovou lécbu.
Jednd se o kompetitivni selektivni inhibitor katalytické
podjednotky PI3K (PI3Ka) kddovaného genem PIK3CA,
ktery je jednim z nej¢astéjsich onkogend u lidi. V roce
2019 byl FDA schvélen pro lé¢bu pokrocilého nebo
metastatického karcinomu prsu s mutaci PIK3CA.
Jeho selektivita pro PI3Ka poskytuje vysokou ucinnost
a lepsi snasenlivost nez neselektivni inhibitory. Pfi |é¢-
bé déti je mimo jiné nutné monitorovat hladinu gluké-
zy (velmi casta je hyperglykemie) [3, 9]. Dal$i mozné
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Obr. 12. Sturge-Weber syndrom

nezadouci Ucinky dle SPC jsou gastrointestinalni po-
tize (nevolnost, zvraceni, prijem), snizena chut k jidlu,
zvysend Unava, kozni vyrazka, elevace kreatininu, lipa-
zy, GGT, ALT, snizeni lymfocytd, anemie.

Diferencialni diagnostika

Parkes-Weber syndrom ma podobnou kombinaci
trech klinickych symptoml, ale navic jsou pfitomny
hemodynamicky aktivni arterio-venézni malformace
(A-V pistéle, anastomdzy) s abnormalnim pfimym spo-
jenim mezi tepnou a zilou bez prichodu krve kapila-
rami. Vysokoprdtokové malformace mohou zpUsobit
méstnavé srdecni selhdni s velkym srde¢nim vydejem
a ohrozit jedince na zivoté komplikacemi z krvaceni (pfi
lokalizaci v mozku, patefi). Podkladem je mutace genu
RASAT1 [1, 5].

Sturge-Weber syndrom je sdruzeny vyskyt hypertrofie
mékkych tkani a naevus flammeus v oblastil. nebo II. vét-
ve nervus trigeminus (obr. 12). Mize byt spojen s epilepsii
(z kalcifikace v choroidalnim plexu) a glaukomem [3].

ZAVER

Syndrom Klippel-Trénaunay je vzacné vrozené one-
mocnéni, kdy zavaznost postizeni jednotlivych vasku-
larnich malformaci a stupen hypertrofie se lisi pacient
od pacienta a zejména v Utlém véku nemusi byt triada
pfiznakd plné vyvinuta. Dllezitd je mezioborova spo-
luprace a péce s pravidelnym sledovanim na speciali-
zovanych pracovistich. S vyvojem novych poznatki
o etiologii mutace genu PIK3CA dochézi ke zméné stra-
tegie l1é¢by u zavaznych pripadu.
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