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PŘEHLEDOVÉ ČLÁNKY
Neurofibromatosis von Recklinghausen typ I (NF1) – klinický obraz v dětském věku, diagnostika a terapie

Systémová arteriální hypertenze je u dětí 

léčena především symptomaticky antihyper-

tenzivy. Hypertenze u dospělých při nálezu 

feochromocytomu vyžaduje onkologickou, 

endokrinologickou a interní péči. Kognitivní 

poruchy, poruchy učení a ADHD syndrom jsou 

důvodem k zavedení režimových opatření 

a ke spolupráci s pedagogicko-psychologic-

kou poradnou (PPP). Při terapii ADHD syn-

dromu je třeba kombinovat režimová a školní 

opatření a případně léčbu methylfenidátem 

nebo atomoxetinem dle dětského psychiatra. 

Dyspraxie s výraznou neobratností v jemné 

motorice, vadné držení těla a hypotonie vy-

žadují dlouhodobou rehabilitaci a ergoterapii. 

Časté jsou poruchy vývoje řeči charakteru 

dyslalie (podíl dyspraxie orofaciální oblasti), 

tak i vývojové dysfázie – vyžadující dlouho-

dobou logopedickou péči.

Sledování pacientů s NF1
Pacienti s NF1 mají být dlouhodobě sle-

dováni pediatrem, oftalmologem a dětským 

neurologem. Dle klinické potřeby dětským 

onkologem (velká část dětí s  NF1 ale ne-

má obtíže, vyžadující onkologickou léčbu) 

a dalšími specialisty. Podezření na specifické 

poruchy učení, ADHD syndrom, je nezbytné 

řešit včas – nejlépe již od předškolního věku 

(včetně případného odkladu školní docház-

ky). Již při nástupu do školy je třeba navázat 

spolupráci s PPP a školou a zajistit potřebná 

školní opatření, včetně možnosti poskytnutí 

asistenta pedagoga. Péče o pacienty s NF1 má 

být vedena individuálně podle jejich aktuál-

ního klinického stavu a potřeb. 

MRI mozku provádíme u všech dětí s NF1, 

ale vyšetření indikujeme podle klinického 

stavu dítěte (neurologický a  oční nález), 

dle jeho věku a potřeby celkové anestezie. 

Kardiologické vyšetření a UZ vyšetření břicha 

provádíme jednorázově dle potřeby a dále 

dle nalezené patologie. Vyšetření genetikem 

je indikováno u všech dětí se stanovenou 

dg. NF1, případně u kojenců a batolat, kde 

diagnóza sice ještě není klinicky stanovena, 

ale je jasně vyjádřeno jedno dg. kritérium. 

Při manifestaci pouze CALM zvažujeme dif. 

dg. možnost Legiova syndromu. Kožní změ-

ny charakteru CALM jsou v populaci časté. 

Pediatr dítě sleduje a dle potřeby odesílá 

k dermatologickému vyšetření nebo při jas-

ném nálezu jednoho diagnostického kritéria 

k vyšetření na své vyšší pracoviště nebo do 

specializované ambulance. Předčasná a kli-

nickým nálezem nepodložená informace 

o možnosti diagnózy NF1 může rodině dí-

těte způsobit výraznou a zbytečnou úzkost.
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