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Souhrn

Segmentální neurofibromatóza

Segmentální neurofibromatóza je vzácnou formou neurofibromatózy, která je limitována na jeden nebo
více okrskÛ tûla. Je zpÛsobena postzygotickou mutací v genu pro neurofibromatózu I. typu, která vede
k somatickému mozaicismu. Popsán je pfiípad mladé Ïeny se segmentální neurofibromatózou trupu
a hypodontií.

Klíãová slova: neurofibromatóza – segmentální forma

Summary

Segmental Neurofibromatosis

Segmental neurofibromatosis is a rare variant of neurofibromatosis limited to one or several body are-
as. It is caused by postzygotic mutation in the neurofibromatosis I gene, resulting in somatic mosaicism.
A case of a young woman with segmental neurofibromatosis on the trunk and hypodontia is described.
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ÚVOD

Von Recklinghausenova neurofibromatóza patfií mezi
nejãastûj‰í fakomatózy s incidencí asi 1: 4000. Onemocnû-
ní je autosomálnû dominantnû dûdiãné, ov‰em asi v 50 %
pfiípadÛ se jedná o novou mutaci. Základními typy jsou
neurofibromatóza 1 (NF 1) a neurofibromatóza 2 (NF 2),
s dal‰ími subtypy. Rozdûlení neurofibromatóz do subtypÛ
se stále vyvíjí, uznávaná je klasifikace Viskochila a Careye
(tab. 1) (9) a Rotha (3).

NF 1 je onemocnûní s koÏními, neurologick˘mi
a ortopedick˘mi projevy, které je zpÛsobeno bodovou
mutací, delecí nebo mozaicismem genu NF1 na 17. chro-
mosomu, kter˘ kóduje protein neurofibromin. Neurofib-
romin má tumor supresivní funkci. Jeho chybûní nebo
porucha funkce vedou ke zv˘‰ené tvorbû tumorÛ
z pojivové a nervové tkánû. Zatímco v dûtství se objevují
pigmentové zmûny a solitární plexiformní neurofibromy,
v adolescenci se zaãínají objevovat neurofibromy
v promûnlivém poãtu desítek aÏ stovek tumorÛ. KoÏní

neurofibromy jsou hamartomy vznikající z obalÛ perifer-
ních nervÛ, v bunûãné nádorové populaci nacházíme fib-
roblasty a Schwannovy buÀky (tab. 2).

NF 2 má pfiedev‰ím pfiíznaky neurologické a oãní
s minimem koÏních zmûn. âast˘ je v˘skyt tumorÛ, pfiede-
v‰ím schwannomÛ, ependymomÛ a meningeomÛ. Gen NF
2 je situován na 22. chromosomu a kóduje protein merlin,
kter˘ má také tumor supresivní funkci.

Tab.1. Klasifikace neurofibromatóz (Viskochil a Carey 1994)

1. Neurofibromatóza 1, NF 1
2. Neurofibromatóza 2, NF 2
3. Alternativní formy NF 1 nebo NF 2

(inkompletní ãi atypické projevy):
Smí‰en˘ typ
Lokalizovaná NF (segmentální, gastrointestinální,
spinální, mnohoãetné skvrny café au lait
Schwannomatóza

4. Onemocnûní s dal‰ími pfiíznaky:
NoonanÛv syndrom
WatsonÛv syndrom
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POPIS P¤ÍPADU

Tfiicetiletá Ïena se dostavila na I. dermato-
venerologickou kliniku FN U sv. Anny v Brnû k vy‰etfiení
projevÛ v pravé bederní krajinû. Pfied pûti lety si nechala
odstranit v této lokalizaci hnûdou papulu, která byla histo-
logicky vy‰etfiena s nálezem verukózního névu, pravdûpo-
dobnû se jiÏ tehdy jednalo o neurofibrom. V prÛbûhu nûko-
lika let se v okolí jizvy objevilo nûkolik mûkk˘ch svûtle
hnûd˘ch papul, v pÛvodní jizvû byla palpovatelná aneto-
dermie (obr 1.)

entky se neurofibromatóza nevyskytla, klinické vy‰etfiení
dvou dûtí v batolecím vûku bylo také zcela v normû. Paci-
entka byla pouãena o moÏn˘ch projevech choroby
a zÛstává v dispenzární péãi.

DISKUSE

Segmentální neurofibromatóza je vzácnou formou neu-
rofibromatózy, která je limitována zpravidla na jeden seg-
ment, tj. dermatom na trupu, konãetinách i obliãeji, mÛÏe
se objevit i bilaterálnû nebo ve více segmentech. Je zpÛso-

Tab. 2. Diagnostická kritéria NF 1

Pro diagnózu staãí 2 kritéria
1. 6 a více skvrn café au lait:

> 0,5 cm adolescenti
> 1,5 cm dospûlí

2. 1–2 neurofibromy nebo 1 plexiformní neurofibrom
3. Pigmentové makuly v axilách nebo tfiíslech
4. Gliom optického nervu
5. Lischovy hamartomy duhovky
6. Typická kostní deformita:

Sfenoidální dysplázie
Ztenãení kortikalis dlouh˘ch kostí +/- pseudoartróza

7. Pfiím˘ pfiíbuzn˘ (rodiã, sourozenec, potomek)
splÀující kritéria NF 1

Obr. 1. Segmentální neurofibromatóza, bederní krajina.

Obr. 2. Neurofibrom, hematoxylin-eozin, pÛvodní zvût‰ení 20x.

Obr. 3. Neurofibrom, S-100 protein, pÛvodní zvût‰ení 40x.

Pacientka byla zdravá, udala pouze alergii na prach
a roztoãe. Fyzikální vy‰etfiení bylo zcela v normû aÏ na
vrozenou poruchu dentice – chybûní horních vnûj‰ích fiezá-
kÛ a jednoho vnitfiního fiezáku dole. Hypodontii zdûdila po
otci, kter˘ byl jinak zdráv.

Histologick˘ nález u nûkolika uzlíkÛ prokázal neuro-
fibromy (obr. 2, 3).

Klinick˘ nález odpovídal segmentální neurofibromató-
ze, proto bylo doplnûno komplexní koÏní, neurologické,
otorinolaryngologické a oãní vy‰etfiení, které neprokázalo
patologické zmûny. Vût‰í neurofibromy byly odstranûny
excizí s hojením atrofickou jizvou. Vzhledem k absenci
obtíÏí pacientka nebyla dále vy‰etfiována. V rodinû paci-
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bena postzygotickou mutací v genu pro neurofibromatózu
I. typu, která vede ke somatickému mozaicismu (7, 6). Ve
svûtové literatufie je popsáno asi 150 pfiípadÛ (2), v ãeské
literatufie se objevilo jedno sdûlení popisující segmentální
neurofibromatózu u mladého muÏe (5).

Nejãastûji se jedná o neurofibromy v cervikální, hrud-
ní, sakrální a lumbální lokalizaci. Klinick˘ obraz onemoc-
nûní se vyvíjí s vûkem, v dûtství se objevují pigmentové
zmûny a plexiformní neurofibromy, v dospûlosti neurofib-
romy (8).

Ná‰ pfiípad odpovídá subtypu s postiÏením jednoho seg-
mentu v typické oblasti trupu. U pacientky nebyly naleze-
ny dal‰í známky asociované s NF. Zajímavá je ageneze
horních laterálních fiezákÛ a jednoho dolního fiezáku.
Aãkoliv poruchy dentice neb˘vají asociovány s NF, práce
Friedricha poruchy dentice u NF 1, vãetnû ageneze fiezákÛ,
popisuje (1). Hypodontie, tj. chybûní 1 aÏ 6 zubÛ z trvalé
dentice, je ãast˘m nálezem v normální populaci, absence
laterálních fiezákÛ patfií k nejãastûj‰ím. V̆ voj zubÛ mÛÏe
b˘t ovlivnûn jak genetick˘mi, tak environmentálními fak-
tory, nicménû vût‰ina pfiípadÛ je geneticky podmínûna.
Hypodontie b˘vá popisována u vzácn˘ch ektodermálních
dysplázií. U na‰í pacientky se mÛÏe jednat o náhodnou
souvislost, nicménû vzhledem k dfiíve popsané asociaci
s NF není bez zajímavosti.

U limitovaného postiÏení je dÛleÏitá pravdûpodobnost
rozvoje systémového onemocnûní. Ta se jeví u segmen-
tální formy neurofibromatózy jako velmi nízká, aãkoliv
symptomy NF se mohou plnû rozvinout aÏ v dospûlosti.
Také pokud se mozaiková mutace projeví dostateãnû ãas-
nû, klinick˘ obraz se nemusí li‰it od generalizované neu-
rofibromatózy (4). Pfienos onemocnûní na potomky také
není zcela vylouãen. V pfiípadû gonadální mozaiky by
potomek mohl b˘t postiÏen i systémovou formou onemoc-
nûní. Riziko pfienosu koreluje s rozsahem klinického posti-
Ïení.

Segmentální varianta je tak vzácnou, nicménû dÛleÏi-
tou jednotkou, na kterou je nutno pom˘‰let u inkomplet-
ních známek NF.
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