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*1. chirurgicka klinika LF UP a FN v Olomouci

Kazuistika pojednava o 14letém chlapci od 12 let véku sledovaném s diagnézou Marfan(iv syndrom, ktery byl pfijat na Détskou
kliniku pro pfiznaky dusnosti, kasle a bolesti na hrudi. Stav byl uzavien jako primarni spontadnni pneumotorax a byl vylécen
pomoci hrudni drendze s aktivnim hrudnim sanim. Tti dny po propusténi z nemocnicni péce se u chlapce vyskytla recidiva
spontanniho pneumotoraxu se stejnymi pfiznaky. CT vysetieni prokazalo buly v apexu pravé plice, po konzultaci s pneumo-
logem a chirurgem byla provedena bulektomie a pleuroabraze pomoci videoasistované torakoskopie, které zabrani v bu-
doucnosti recidivdm pneumotoraxu v dané lokalizaci. Autofi hodnoti doporuceni lé¢by spontdnniho pneumotoraxu a uvadéji
rizika vzniku spontanniho pneumotoraxu u pacientd s Marfanovym syndromem, diagnosticka kritéria Marfanova syndromu
a komorbidity s nim souvisejici, jako napfiklad pectus excavatum, skoliéza, srde¢ni postiZzeni ¢i o¢ni manifestace této choroby.
Na zavér upozoriiujeme také na moznosti prevence recidiv pneumotoraxu u pacientt s vrozenou dysplazii pojivové tkané.

Kli¢ova slova: spontanni pneumotorax, Marfanliv syndrom, pectus excavatum, bulézni dysplazie plic.

This case report describes the 14 year old adolescent, who was diagnosed with Marfan syndrome at the age of 12 years. This
patient was admitted to our hospital with present complains of breathlessness, cough, chest pain and vertigo. The subsequent
investigations led to the diagnosis of an unilateral spontaneous pneumothorax on the right, which was resolved through an
active drainage. The patient was readmitted three days later with a new ipsilateral pneumothorax, a computerised tomography
has shown subpleural bullae in the right lung. According to the decision of pneumologist surgical resection of identified bullae
and pleurodesis were performed, which should be able to prevent the recurrent pneumothorax in identical localization. This case
report highlights the importance of a correct therapeutic approach to the spontaneous pneumothorax, describes common risks
of spontaneuos pnemothorax in patients wtih Marfan syndrome, diagnostic criteria of Marfan syndrome, last but not least the
conditions related to Marfan syndrome, e.g. pectus excavatum or scoliosis and the ways of its possible prevention.

Key words: spontaneous pneumothorax, Marfan syndrome, pectus excavatum, bullosus diseases.

Marfantv syndrom (MFS) je jednim z nejcas-
téjsich syndrom0 vrozenych dysplazii pojivové
tkané, ktery definujeme jako autozomalné do-
minantné dédénou systémovou poruchu poji-
va zpUsobenou mutaci genu pro glykoprotein
fibrilin 1 (FBNI). Toto onemocnéni je dédi¢né
autozomalné dominantni a jeho incidence je

celosvétove uvadena 1:3000-5000 (1). Plice jsou
postizeny u 16 % pacientd s MFS, vyskytnout se
mUze napriklad kongenitaIni bronchidlni mal-
formace, bronchiektazie, emfyzematézni buly
a spontanni pneumotorax (PNO) (2). Jelikoz plice
jsou az z 25% tvoreny pojivovou tkani, v niz je
760-70% zastoupen prave kolagen, mélo by byt
vzdy pomysleno na plicni komplikace u pacientd

s MFS. Mnohem ¢astéjsi jsou vsak plicni kompli-
kace vyvolané spise abnormalitou hrudniho kose
nez plicntho parenchymu (3). Pravé PNO je jednou
7 nejcastéjsich akutnich plicnich manifestaci u pa-
cientl s MFS. Nastup pfiznak jako suchy kasel,
bolest na hrudi a dusnost je vétsinou nahly. U pa-
cientl s MFS se popisuje az 10x vy3si tendence ke

vzniku spontdnniho pneumotoraxu nez u zdravé
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populace, zdlvodd popsanych nize (2). Z dosud
publikovanych studif vsak nevyplyva jednoznac-
né shoda ve strategii v [é¢bé PNO u pacient
s MFS. Plicni manifestace MFS je ¢asto spojena
s piftomnosti pectus excavatum a skolidzou, které
mohou navic pfispivat k restrikci plicniho paren-
chymu. Spole¢né s pfitomnosti apikalnich bul,
abnormalni konzistenci pojivové tkané v plicnim
parenchymu a zvysenym mechanickym tfenim
v hrotech plic v dUsledku vysoké, stihlé postavy
u pacientd s MFS vyznamné zvysuiji riziko vzniku
spontannfho pneumotoraxu (1).

Autofi uvadf pfipad 14letého chlapce od 12
let véku sledovaného pro diagndzu Marfantv
syndrom, ktery byl na Détskou kliniku pfivezen
matkou pro ndhle vzniklou dusnost, suchy kasel,
bolest na hrudi a vertigo. Témto symptomim
nepredchézela zadna fyzickd aktivita. Na rentge-
novém snimku byl popsan primarni spontannf
pneumotorax vpravo s mirnym presunem stie-
docérovych struktur doleva.

Vstupnimu fyzikdlnimu vysetfeni dominoval
marfanoidni habitus pacienta, ktery vazil 52kg
(50. hmotnostni percentil pro dany vék a pohlavi),
méfil 190cm (> 97. vyskovy percentil pro dany vék
a pohlavi), jeho BMI bylo 14,4 (< 3. percentil BMI
pro dany vék a pohlavi), dale byl patrny vyrazny
pectus excavatum (PE), oslabené az neslysitelné
dychani nad pravou plici, hypersonorni poklep
tamtéz a asymetrické dychéni. Chlapec pfi vyset-
fenf zaujimal Ulevovou polohu vsedé v mirném
predklonu. Na zadech chlapce byly pfitomny
striae distensae, viditelné Spatné drzeni téla
pro skoliézu pfechodu torako-lumbalini patefe.
Chlapec mél vyrazné dlouhé stihlé koncetiny
s prominujicimi klouby, arachnodaktylii (obr. 1, 2).

Pacient byl hospitalizovan na jednotce in-
tenzivni péce, kde mél po dobu 7 dni zavedeny
drén s aktivnim sanim v 3. mezizebfi vpravo
v medioklavikuldrnf ¢afe. Po vyjmuti drénu byl
nas pacient kardiopulmonalné stabilizovan, citil
se dobre, a proto byl propustén do doméci péce.

TFi dny po propusténi z hospitalizace byl
chlapec znovu pfijat pro opakujici se symptomy
dusnosti, bolesti na hrudi a vertiga. Témto pfizna-
k&m znovu nepredchdzela zadna fyzickd aktivita.
Rentgenologicky byl opét potvrzen spontdnni
pneumotorax vpravo. Pro recidivu PNO bylo do-
plnéno CT vysetien plic, kde byl popsan nasle-
dujici nalez: Sternum je vpacené do hrudniku
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Pectus excavatum se zavedenym aktiv-
nim hrudnim sdnim

d

CT hrudniku, axidlni sken 10/2015.
Hallerdv index: 11,6
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a je rotovano doprava, vzdalenost mezi sternem
a pétefi je v nejuzsim misté 19-20mm, Hallerlv
index je 11,6, coz sved¢i pro velmi tézké zmény.
Srdce je dislokovano doleva, neni zvétsené, leva
polovina hrudniku je o néco vetsi nez polovina
pravd. PNO piftomny vpravo, v hrotu $ife 25mm,
bazalné 37 mm. Leva plice je rozvinutd. Vpravo
v hrotu pfitomna bula velikosti 12x9mm, vlevo
v hrotu lateralné bula velikosti 8 mm (obr. 5, 6).
Vistupnf laboratorni vysetfeni byla bez vyraz-
néjsich ndpadnosti. Na zakladé recidivy PNO a CT
nalezu byl pacient indikovan k torakoskopickému
feSeni PNO, béhem kterého byla provedena pleu-
roabraze, rozrusenf sriistl a resekce horni ¢asti
apexu pravé plice s bulami. Peroperac¢né byly
zavedeny dva hrudni drény s aktivnim sanim.
Chlapec byl po chirurgickém vykonu ve stabi-
lizovaném stavu, pooperacni prabéh byl vak
komplikovan bronchopneumonii, kterd byla pre-
lécena Amoksiklavem. Po ukoncenf antibiotické
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Striae distensae, skoliéza torako-lum-
bdini oblasti

CT hrudniku, axidlni sken 6/2014.
Hallerdv index: 7.56

lécby a vytazeni obou drént byl chlapec afebrilni,
bez dusnosti, kardiopulmonalné kompenzovan
a nasledné propustén do doméaci péce.
Osobnianamnéza. Chlapecje z 2. gravidity, z 2.
spontanniho vaginalniho porodu v terminu, jeho
porodni hmotnost byla 4300g, porodni délka pak
54.cm, perinatalni obdobi probéhlo bez patologie,
poporodni adaptace byla normalni. Chlapec nebyl
kojen, psychomotoricky vyvoj byl po celou dobu
v normé. Od 6 let chlapce byla pozorovana prvni
manifestace pectus excavatum, jehoz progrese by-
la postupné zaznamendavana pfi jeho sledovani na
Détské klinice. HallerGv index (= pomér vnitfniho
latero-laterdInfho priiméru hrudniku a vnitini vzda-
lenosti mezi sternem a obratlovym télem, normalni
je hodnota <2,5, pro PE svédci hodnota >3,2) se
pii jednotlivych CT vysetfenich vyvijel ndsledovné:
Cerven roku 2013 - 6,55, ¢erven roku 2014 — 756
a fijen roku 2015 - 11,6, vdechny tyto hodnoty
svédci pro prohlubovani deformity (obr. 3, 4). Ve
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12 letech mu byla genetickym vysetfenim DNA
potvrzena diagndza Marfanova syndromu, kde
byla detekovana kauzalni mutace FBNT (fibrilin 1)
genu. V kardiologické poradné Détské kliniky je
dlouhodobeé od svych 10 let sledovan pro prolaps
valvulae mitralis s requrgitacido 1. stupné a dilataci
aortélniho bulbu. V oftalmologické poradné je
sledovan pro myopii (-3D) a stran rizika rozvoje
glaukomu a amoce sftnice. Déle je chlapec v trvalé
péci ortopeda pro progreduijici skolidzu, chirurga
a pochopitelné pneumologa. V ¢ervnu roku 2016
je u chlapce v planu chirurgicka korekce pectus
excavatum.

Bolest na hrudia dusnost u détf s dédi¢nymi
poruchami pojivové tkané by mély byt vzdy
posuzovany jako varovny priznak a ddkladné
vysetfeny, aby mohly byt s jistotou vylouceny
zavazné stavy. Prvné ischemie myokardu, dise-
kujici aortalni aneuryzma nebo rozsiteny bulbus
aorty v pfipadé EKG svéd¢iciho pro ischemické
zmény, v pfipadé negativniho EKG by mélo byt
pomysleno na prolaps mitralnf chlopné, ktery se
také projevuje bolesti na hrudi. Dale nesmi byt
opomenuty akutnf plicni komplikace vrozenych
dysplazif pojivové tkéné, jako napfiklad spontan-
ni pneumotorax na podkladé subpleurdlnich bul
(4). Z preventivniho hlediska je nezastupitelné
dlouhodobé multidisciplindmi sledovani paci-
entd s MFS, které umozni pozorovat progresi
postizeni a Uroven rizika k dilataci ¢i disekci, at uz
na mitralnf chlopni ¢i aortéiniho bulbu, stejné tak
edukace mladych nositel mutace genu FBNT.

Dédi¢né poruchy pojivové tkané zahmuiji
skupinu geneticky podminénych onemocnénf
proteind tvoricich matrix pojivové tkané - kol-
agenu, fibrilinu, elastinu a lamininu. Pravé fibrilin
tvori vétSinu komponenty extracelularni matrix
jak v elastickych, tak i v neelastickych pojivech.
Jsou zndmé 3 rlizné formy lidského fibrilinu, nej-
Castéji zastoupeny je vsak fibrilin 1. Existuje vice
nez 1750 moznych mutaci genu pro fibrilin 1, tyto

CT hrudniku, korondrni rekonstrukce
10/2015. Pritomnost apikdlniho i bazdiniho PNO,
emfyzematdzni bula apikdiné (Sipka)

\
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prokazujeme de novo mutace, a proto se nemusf
vzdy jednat o familidrni onemocnéni (1). Z velkého
mnozstvi moznych mutacf genu FBNT vyplyva, ze
pii diagnéze Marfanova syndromu neni mozné
spoléhat pouze na prdkaz genetické mutace,
diagndza MFS proto stéle zUstava klinickou dia-
gnodzou, kterou je mozno stanovit po splnéni
kritérii major a minor dle Ghentské klasifikace,
z roku 1996 a recentné revidované v roce 2010
(tabulka 1). Revize Ghentskych kritérif pfinesla
hlavni zménu v tom, Ze pro diagnézu MFS postaci
soucasna pfitomnost dvou hlavnich znakd (kritérif
major) a to dilatace aortélniho bulbu a ektopie
ocni ¢ocky, doplnéné o geneticky potvrzenou
mutaci nejcastéji genu FBNT (5, 6).

Spontdnni pneumotorax je nejcastéji popiso-
vanou plicnf komplikaci MFS. Ve studii z roku 2015
byla incidence PNO u pacientl s MFS stanovena
na 4,8% (8). Stejnou incidenci uvadi vice autord,
napt. Hall et al. popisuji incidenci PNO ve skupiné
pacientl s MFS starsich 12 let 4,4 % (7). Neuville et
al. navic prokazuji, ze buly ulozené apikalné v pli-
cich a abnormality hrudniho ko3e typu pectus
excavatum, pfispivaji k vyskytu PNO, stejné tak ke
zvysenému riziku jeho recidiv (8). Craig et al. toto

Ghentskd kritéria pro diagnostiku MFS

CT hrudniku, sagitdIni rekonstrukce
10/2015. Pritomnost apikdlniho i bazdiniho PNO,
patrné vyrazné vpdceni sterna
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riziko vy¢islujf jako 9ndsobné vyssinez u pacientd
bez pfftomnosti bul ¢i abnormalit hrudniku (1).
Jiné prace viak pochybuiji o tom, Ze by jedinym
moznym mistem uniku vzduchu do pleurdlni
dutiny pfi vzniku PNO byly buly. Jinf autofi zpo-
chybriuji vyssi ¢etnost bul v plicnim parenchymu
u pacientl s MFS nez u zdravé populace. At uz
jsou ¢i nejsou buly v plicich pfitomny, abnormalné
utvarena pojivova tkan v plicnim parenchymu
u pacientd s MFS jednoznacné zvysuje riziko
vzniku spontanniho pneumotoraxu (1). Cavett
et al. pfidava, Ze rychlejsi vertikalni rist hrudniku
v obdobi pubertalniho rdstového spurtu proti
normalnimu ristu hrudniku do $itky maze zvysit
negativni tlak v pleurdini dutiné v oblasti apexu
plic, coz mlze zpUsobit formaci subpleuralnich
bul a tim podnitit vznik spontanniho PNO (9).
Viyskytne-li se spontanni pneumotorax u di-
téte, je nutné zvazit optimalni é¢ebny postup,
porovnat pomér mezi moznym efektem dané
terapie a jejimi potencionalnimi riziky. Cavett ve
své praci shrnuje, Ze neoperativni lé¢ba zahrujict
aspiraci vzduchu z pleurdlnf dutiny jehlou nebo
drendz s aktivnim sanim se jevi jako optimalni
volba pfi prvni atace PNO. Tento postup je spjat

Kritéria Major

mutace registruje Universal Marfan Database (da- | dilatace kofene aorty ektopie ¢ocky

disekce kofene aorty pozitivni mutace genu FBNT

tabaze pro Marfandv syndrom a jemu podobné

poruchy), celkovy pocet mutaci svédei o velké | Kritéria Minor - systémové znaky a body

pfiznak palce a zapésti - 3 skolioza/kyfoza - 1

genetické heterogenité a tim padem i klinické va- - — -
pectus excavatum nebo carinatum - 2 snizena extenze v lokti — 1
deformity chodidla - 2

pneumotorax — 2

riabilité MFS (5). Doposud nebyla nalezena zadna 375 nakii na lebce — 1

korelace mezi specifickym typem mutace genu kozni strie — 1

FBNT a Kklinickym fenotypem, tedy zavaznosti | duréini ektazie - 2 pyopie — vice nez 3 dioptrie - 1

postizeni MFS (korelace genotyp — fenotyp) (1). protruze acetabula - 2 prolaps mitralni chlopné - 1

pomeér rozpéti rukou/vyska (nad 1.05) - 1 dolichocephalie - 1

U vice nez 25 % pfipadd Marfanova syndromu
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v60% s recidivou PNO. To je sice pomérmé vysoka
hodnota, ale 409% déti, u kterych se recidiva PNO
neobjevi, tak nebude muset podstoupit operaci,
dnes nejcastéji provadénou pomoci video-asis-
tované torakoskopické chirurgie (VATS), ale plné
u této skupiny déti postaci konzervativni terapie.
U 60% pacientd s recidivou ipsilaterdiniho PNO ne-
bo nového PNO na kontralaterdini strané, je dopo-
ru¢enou metodou VATS technika, Citajici bulekto-
mii, pleuroabrazi & jiné korektivni techniky. Cavett
popisuje miru selhani VATS operacnich technik na
5%.V pfipadé naseho pacienta bylo postupovano
presné podle uvedeného postupu (9). Podobny
postup navic doporuceuje i European Respiratory
Society (ERS), z jejichz doporuceni vyplyva, Ze pfi
volbé lécebného postupu u prvnf ataky PNO je
nutné zvazit povahu potizi postizeného pacienta.
Vhodnou terapif prvnf ataky je konzervativni po-
stup s oxygenoterapif a observaci, dalsf moznosti je
aspirace vzduchu v pohrudni¢ni dutiné jehlou ne-
bo hrudnidrendz, at uz s aktivnim hrudnim sanim
¢i bez. Z4dné publikované doporucené postupy
ale nespecifikujf vhodnost jednotlivych technik dle
tize symptom0 pacientl postizenych PNO. ERS dle
dostupné literatury vyzdvihuje Uc¢innost aspirace
vzduchu jehlou v terapii prvni ataky PNO. Co se
tyce léCebného postupu u rekurentniho nebo
perzistujictho PNO, ERS popisuje jednozna¢nou
shodu odbornikd ve vhodnosti pokusu o defini-
tivni feSeni PNO. Optimalni metodou se jevi VATS
technika, lisf se jen ndzory na druh provadéné
pleurodézy.V Evropé je nejpouzivanéjsi metodou
chemicka pleurodéza pomoci talku, dalsi popiso-
vané metody jsou mechanicka pleuroabraze, ktera
byla provedena u naseho pacienta, a parietalni
pleurektomie, které rovnéz zabrani ndvratu ata-
ky PNO. Zavérem ERS vyzdvihuje nutnost dalsich
randomizovanych studif v porovnavani popsanych
strategii v 1é¢bé (10).

Pectus excavatum (PE) je ¢astou deformitou
hrudniku u pacient’ s MFS. PE se mUze vyskyto-
vat jako izolovana deformita nebo jako soucast
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jinych geneticky podminénych syndrom, kro-
mé jiz zminéného MFS se mize vyskytnout také
u Ehlersova-Danlosova syndromu, Noonanové
syndromu, Coffinova-Lowryho syndromu nebo
u osteogenesis imperfecta (11). PE charakterizu-
jeme jako anomalnf rdst nékolika Zeber a jejich
spojenti ke sternu, které zplsobf vtaZeni prednf
stény hrudniku trychtyfovité dovniti (5). Cetnost PE
se udava zhruba 1 na 300-1000 Zivé narozenych,
s ¢astéjsim postizenim chlapcli nez divek v poméru
4:1, navic s tendenci se manifestovat v obdobi
dospivani. Vyskytne-li se PE souc¢asné s dédicnou
dysplazif pojivové tkdné, mize byt PE soucasné
asociovan s kardiovaskularni ¢i pulmonalni mani-
festaci s vlivem na dechové a srde¢ni funkce. Tlak
vpaceného sterna totiZ plsobi na vytokovou ¢ast
pravé komory ve smyslu jejiho omezeného plnéni
a dilatace. Postizenti plic zahrmuije snizenou plicni
kapacitu, vyssi tendenci k respira¢nim infektdim,
dusnost az dechovou insuficienci, kterou mdze
navic prohlubovat ¢asto pfitomna skoliéza nebo
hrudnflorddza u pacient s MFS (12). Vétsina autor
se shoduje v tom, Ze zavaznost PE je vétsi u paci-
entl s MFS, navic s tendenci k progresi.

MoZnou terapif PE je na pocatku jeho vyvoje
fyzioterapie, kterd mtze predevsim u mladsich
pacientl s miméjsim defektem zamezit prohlu-
bovani defektu hrudniku, dalsi moznostf je chi-
rurgicka korekce. Nejcastejsi indikaci k chirurgické
korekci PE je kosmetické hledisko pacienta, zvIasté
v obdobi puberty. Takova korekce zlepsf nejen
psychickou stranku pacientova sebepojeti, zamezi
také zhorsovani plicnich a kardidlnich funkci. V pri-
béhu let bylo vyvinuto nékolik technik ke korekci
PE, z nichZ je v dnesni dobé nejcastéji pouzivana
minimalné invazivni technika dle Nusse, pficemz
tato procedura zahrnuje substerndlni umisténf
specidlni kovové vyztuze do konkavity hrudniku
pod torakoskopickou kontrolou, coz umozni fixaci
sterna v zadouci pozici. Tato vyztuz je vétsinou
po tfech letech odstranéna. Tato doba by méla
zajistit pevnou fixaci hrudniku v podobé dosazené
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