NEUROFIBROMATOSIS VON RECKLINGHAUSEN TYP I (NF1)

tu vysetfeni pacienta s NF1. Listernick et al.
(1997) (13) to nedoporucili pro ¢asté nalezy
OPG, které jsou klinicky némé a nevyzaduji
terapii. Glombova et al. (2019) (14) povazuje
MRI vysetieni mozku u vSech déti s NF1 za in-
dikované. Pfitom je tfeba individualné zvazit
vék pfi MRl vysetteni a potiebu celkové ane-
stezie. MRI mozku umozni zhodnoceni rizik
nejen z hlediska pfitomnosti nadoru, ale také
rozvoje hydrocefalu pii stendze distalni ¢asti
mokovodu, nalezli cévnich zmén a gliom{
v oblasti mozkového kmene (14) (Obr. 1d).
Nejcastéjsim nddorovym procesem pe-
riferniho nervového systému je u NF1 neuro-
fibrom - benigni nador pochvy periferni-
ho nervu, ktery vychézi ze Schwannovych
bunék, obsahuje stoc¢end nervova vldkna,
fibroblasty perineuria a ptipadné mastocy-

8letd divka s diagnézou NF1 — gliom
pravého optiku, chiasmatu a hypothalamu, MRI -
T2 vdZeni.V anamnéze hubnuti, zndmky pubertas
praecox, progrese gliomu hypothalamu. Zahdjena
chemoterapie

12letd divka s NF1. Dekompenzovany
obstrukéni hydrocefalus pii stendze distdIni cdsti
mokovodu. MRI, T2 sag. Obcasné bolesti hlavy,
porucha vyvoje feci, nezvracela, bez méstndni na
ocnim pozadi — nejspise velmi pomald progrese
hydrocefalu. Zkratovd operace

KLINICKY OBRAZ V DETSKEM VEKU, DIAGNOSTIKA A TERAPIE

ty. Neurofibromy se mohou objevit kdekoli
v pribéhu periferniho nervu a misto jejich
vzniku nelze predem urcit. Neurofibromy
se déli na 4 typy: kozni, podkozni, nodularni
a plexiformni neurofibromy. Kozni neurofi-
bromy se manifestuji vzacné v predskolnim
véku, nejcastéjsi manifestace je pfed puber-
tou a pozdéji. Jejich pocet kolisa od nékolika
az po stovky a nemaji tendenci k malignimu
zvratu (4, 6). Mohou byt vyznamné kosme-
ticky (Obr. 2a). Podkozni neurofibromy jsou
ulozené v dermis a byvaji palpacné bolesti-
vé, maligni zvrat je vzacny. Noduldrni neuro-
fibrom vyrastda v rliznych lokalitach a mize
byt spojen s bolesti, vzacné senzitivnim ne-
bo motorickym deficitem. Plexiformni neu-
rofibromy lze nalézt jiz v novorozeneckém
véku, ale vétsinou se manifestuji pozdéji.
Mze je doprovazet pruritus. TiebazZe se
jedna o benigni nador, ¢asto je viici okolnim
mékkym tkanim neohrani¢eny a chova se
infiltrativné, po chirurgickém odstranéni
proto casto recidivuje. Ma riziko maligni
zmény na nador z obalu periferniho nervu
(malignant peripheral nerve sheath tumor,
MPNST), ktery se manifestuje nejcastéji ve
véku 20-35 let. Celozivotni riziko vzniku
MPNST je u pacientd s NF1 8-13 % oproti
0,001 % v ostatni populaci. U déti se MPNST
objevuje velmi vzacné - pfedevsim v dobé
dospivani (4, 6) (Obr. 2c). Mezi symptomy pa-
tii klidova bolest (i ve spanku), zména kon-
zistence nadoru z mékké na tvrdou a rychly
rast, ptipadné nové vznikly neurologicky
deficit (5, 11).

Zmény na oku. Diagnosticky vyznamny
je nélez dvou a vice Lischovych nodult (ha-
martomu iris) a/nebo choroidalnich abnor-
mit. Lischovy noduly postupné progreduji
od predskolniho véku do dospélosti. Kvalité
zraku nevadi (1, 2, 8) (Obr. 2d).

Kostni zmény byvaji zaloZeny kongenital-
né, maji dysplasticky charakter a manifestuji se
v rdizném véku. Soucasti diagnostickych kritérii
je sfenoidalni dysplazie, anterolateralni vychy-
leni tibie nebo pseudoartréza dlouhych kosti
(8). Skolioza neni diagnostickym kritériem.

Dalsi klinické nalezy mimo diagnos-
ticka kritéria. Mezi diagnosticka kritéria
neni fazen nélez hypersigndlnich lozisek v T2
vdZeni na MRl mozku ¢i michy (Focal Areas
of Signal Intensity, FASI). Jedna se o vakuo-
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Mnohocetné kozZni neurofibromy na
trupu — mlady dospély s diagnézou NF1

T4lety chlapec s diagnézou NF1 a ndle-
zem dlouhodobé staciondrniho plexiformniho neu-
rofibromu na levé pazi (roste s pacientem) a CALM
na trupu a levé horni koncetiné

T4letd divka, plexiformni neurofibrom
paravertebrdiné oboustranné v LS oblasti s pfeva-
hou vpravo, MRI STIR. Anamnéza parézy n. pero-
neus vpravo, nové nocni bolesti a porucha ¢iti na
pravé dolni koncetiné — riziko maligni zmény

16 let stard divka s diagndzou NF1 —
orientacni vysetreni pritomnosti Lischovych no-
duld bylo provedeno pfi vysetteni v neurologické
ambulanci (viz snimek) a ndsledné byl tento ndlez
potvrzen oftalmologem (Stérbinovd lampa)
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