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B-CLL
BCR
BSA
BWR
Cl

Cl INH
C-ALCL

CBCL
CIK
CLE
CLL
CML

sekundarni amyloid

Abelsontv protoonkogen

enzym konvertujici angiotenzin
antikardiolipinové protilatky
adrenokortikotropni hormon, kortikotro-
pin

Americka diabetologicka asociace
akutni generalizovana exantematicka
pustuloza

hypersenzitivni syndrom po antiepilepti-
kach (angl. anticonvulsant hypersenziti-
vity syndrome)

akutni leukemie

primarni amyloid (light chain)

akutni myeloidni leukemie
antinuklearni protilatky

protilatky proti cytoplazmé neutrofilnich
leukocytl (angl. antineutrophil cytoplas-
mic antibodies)

antifosfolipidové protilatky
antifosfolipidovy syndrom

Americka revmatologicka asociace
antistreptolyzin O

kozni test s autolognim sérem
karmustin

chronickd lymfocytarni leukemie

angl. zkr. breakpoint cluster region
télesny povrch (body surface area)
Bordetova-Wassermannova reakce
sérova komponenta komplementu
inhibitor C1 slozky komplementu
primarni kozni anaplasticky velkobunéc-
ny lymfom

primarni kozni B-lymfomy

cirkulujici imunokomplexy

lupus erythematosus chronicus
chronicka lymfaticka leukemie
chronick4 myeloidni leukemie

CMV
CN
CNS
CRP
CT
CTCL
DADPS
DIC

DM
DMARDs

DRESS
ds-DNA

EBV
ECP
EGFR
EM
EORTC

ET
Fc fragment

FDA

FTA-ABS

fT4

GA
G-CSF
GIT

GH
GvHD
HAIR-AN

HD

LT ___.._ s

Seznam zkratek

cytomegalovirova infekce
Castlemanova choroba

centralni nervova soustava

C- reaktivni protein

pocitacova tomografie

primarni kozni T-lymfomy
diaminodiphenylsulfon

diseminovana intravaskularni koagulo-
patie

dermatomyozitida

chorobu modifikujici antirevmaticka
léciva

Iékovy hypersenzitivni syndrom
dvouvlaknové deoxyribonukleova
kyselina

virus Epsteina-Barrové
extrakorporalni fotoferéza

receptor pro epidermalni riistovy faktor
erythema multiforme

Evropska organizace pro vyzkum

a terapii rakoviny

esencialni trombocytemie

¢ast molekuly imunoglobulinu

(angl. fragment crystallizable)
federalni ifad USA pro dohled nad
zdravotni bezpecnosti potravin a 1ékt
(angl. Food and Drug Administration)
fluorescencni absorpéni test antitrepo-
nemovych protilatek

volny tyroxin

granuloma anulare

faktor stimulujici kolonie granulocytt
gastrointestinalni trakt

ristovy hormon, somatotropin

nemoc z reakce $tépu proti hostiteli
syndrom (hyperandrogenizmus, inzuli-
nova rezistence a acanthosis nigricans)
Hodgkinova choroba
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HDL angl. high-density lipoprotein

HHV lidsky herpes virus

HPV lidsky beta papilloma virus

HSAN3 hereditarni senzorickd a autonomni
neuropatie, typ 11

HSCT transplantace kmenovych bunék
krvetvorby

HSV herpes simplex virus

HTLV-1 lidsky virus 1 T-bunécné leukemie

ICHDK ischemicka choroba dolnich koncetin

IgA, IgG, IgM imunoglobuliny A, G, M

IDF Mezinarodni diabetické federace

IGF rustovy faktor podobny inzulinu

IL interleukin

IMF idiopaticka myelofibroza

INF-a interferon-a

INR International Normalized Ratio

ISCL Mezinarodni spolecnost pro kozni
lymfomy

ITP idiopaticka trombocytopenicka
purpura

JAK2 Janusova kindza 2

KIT cytokinovy receptor, také C-kit
receptor, CD117

KRBS komplexni regionalni bolestivy syn-
drom

LA lupus antikoagulans (skupina proti-

latek, predevsim proti protrombinu
¢i beta 2 glykoproteinu I)

LADA latentni autoimunitni diabetes
dospélych
LAMB syndrom (lentiginosis, atridlni

myxom, mukokutadnni myxomy,
modré ,,blue* névy)

LE lupus erythematosus

LH luteiniza¢ni hormon

LMWH nizkomolekularni hepariny

MAHA mikroangiopatickd hemolyticka
anemie

MALT slizni¢ni lymfaticka tkan (angl. muco-
sa-associated lymphoid tissue)

MDS myelodysplasticky syndrom

MEN mnohocetna endokrinni neoplazie

MEN1 mnohocetna endokrinni neoplazie
1. typu

MF mycosis fungoides

MM mnohocetny myelom

MR multicentricka retikulohistiocyt6za

MSH melanostimulacni hormon

MTX metotrexat

NAME syndrom (névy, atridlni myxom,

myxoidni neurofibromy a ephelides)

NCI-CTC

NF1, NF2
NHL

NL

NLE
NMSC
NOMID

ORL
PCFCL

PCLBCL
PCMZL

PDGFR
Ph
PLPD

PM
PNP
POEMS

POX
PRIDE

PsA
PTL

PUVA
PV

RAST
REM

RF
R-CHOP

RRR
SCLE
SJS
SLE
SM
SPHA

SS
ss-DNA
STH

National Cancer Institute-Common
Terminology Criteria
neurofibromatoza typ 1, typ 2
nehodgkinsky lymfom

necrobiosis lipoidica diabeticorum
lupus erythematosus neonatalis
nemelanomovy kozni nador
multisystémovy inflamatorni syndrom
u novorozencu (angl. neonatal onset
multi-system inflammatory disease)
otorinolaryngologie

primarni kozni lymfom z bunék foliku-
larnich center

primarni kozni difuzni velkobunéény
B-lymfom na dolni koncetin¢
primarni kozni B-lymfom marginalni
zony

receptor destickového rstového faktoru
Filadelfsky chromozom
potransplanta¢ni lymfoproliferativni
nemoc

polymyozitida

paraneoplasticky pemfigus

syndrom (polyneuropatie, organome-
galie, endokrinopatie, monoklonalni
gamapatie, skin changes)

peroxidaza

syndrom (angl. papulopustules and/or
paronychia, regulatory abnormalities of
hair growth, itching, dryness caused by
epidermal growth factor inhibitors)
psoriaticka artritida

primarni kozni periferni T-bunécny
lymfom

fotochemoterapie

polycythaemia vera

revmatoidni artritida
radioalergosorbéni test

retikulérni erytemat6zni mucinéza
revmatoidni faktor

rituximab, cyklofosfamid, hydroxyd-
oxorubicin, vinkristin, prednison
rychla reaginova reakce

subakutni lupus erythematosus
Stevenstiv-Johnsoniiv syndrom
systémovy lupus erythematosus
systémova mastocytoza

angl. solid phase haemagglutination
assay

Sézaryho syndrom

jednovlaknova DNA

somatotropni hormon, somatotropin
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TCR
TEN
TNF-a

TNMB

TPHA

TSEB
TSH

T-cell receptor

toxicka epidermalni nekrolyza

faktor nekrotizujici tumor o

klasifikace zhoubnych nadori (lat.
tumor, nodus lymphaticus, metastasis)
klasifikace mycosis fungoides a Sézary-
ho syndromu (TNM+ blood)
Treponema pallium hemaglutinaéni test
celotélova elektronova sprcha
thyreotropni hormon

TTP
VDRL

VEGF
VEGFR

VLDL
vWF
WHO

tromboticka trombocytopenicka purpura
serologicky test k diagnostice syfilis
(angl. venereal diseases research labora-
tory)

vaskularni endotelovy ristovy faktor
receptor pro vaskularni endotelovy rts-
tovy faktor

very-low-density lipoprotein

von Willebrandiv faktor

Svétova zdravotnickd organizace
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V soucasné dobé ma moderni medicina k dispozici
mnoho slozitych vySetfovacich metod, pfesto nelze
opomijet jednoduché a rychlé vysetieni koznich a sliz-
ni¢nich projevt. Toto obvykle neinvazivni vysetfeni
muze na prvni pohled vést k rozpoznani dosud skryté
zavazné systémové choroby ¢i pritomné komplikace
1é¢eni.

Od vydani ¢eské monografie profesora Zdenka
Stavy zabyvajici se koznimi piiznaky internich one-
mocnéni (Interni medicina a dermatovenerologie. Pra-
ha: Statni zdravotnické nakladatelstvi 1965) uplynulo
jiz vice nez 40 let. V Cesky psané literatuie vénované
tomuto tématu byl v posledni dob¢ k dispozici jen
preklad knihy mad’arského autora profesora Laszld
Toroka z roku 1994 (Kozni projevy pii chorobach
vnitinich organt, preklad prof. MUDr. Pavel Bartak,
CSc., Praha 1998), ktera vsak pouze popisuje kozni
priznaky a jejich vztah k vnitinim chorobam rozcle-
néné podle dermadromul.

Vzhledem k roz$ifeni poznatkd o patogenezi
nemoci a rozmachu v zavedeni novych metodik,
1écebnych a diagnostickych ptistupli jsme povazo-
vali za potiebné vytvoftit ceskou odbornou publika-
ci vénujici se této tematice. Nase kniha si klade za
cil poskytnout moderni piehled koznich manifestaci
nemoci vnitinich orgdnd, davno znamych, ale i zcela
novych koznich zmén, které mohou vznikat pii sou-
¢asném léceni internich nemocnych.

Kniha je ¢lenéna dle jednotlivych orgdnovych sys-
tému, coz mize, zejména lékaiim nedermatologickych
obort, prispét k systematickému pohledu a lepsi orien-
taci, nez poskytuje clenéni morfologické. Kozni pro-
jevy jsou v jednotlivych kapitolach déleny na obecné
nespecifické kozni zmény vnittnich chorob, specifické
projevy, které jsou patognomické pro danou chorobu,
a projevy multisystémovych chorob, které postihuji
soucasng prislusné organy a ktizi. Monografie zahrnuje
také obecnou kapitolu Iékovych exantémt, ale soucas-

Predmluva

né v jednotlivych kapitolach uvadi i vyznamnéjsi kozni
zmeny, které vznikaji jako komplikace 1é€by internich
onemocnéni véetné transplantaci organti ¢i kmenovych
bunék krvetvorby.

Pro lep$i nazornost, piehlednost a pochopitelnost
je text doplnén Cetnymi tabulkami a obrazky, které,
az na nékolik vyjimek, pochazi z archivii Dermato-
venerologické kliniky LF UK a FN v Plzni a Derma-
tovenerologické kliniky 1. LF UK a VFN v Praze. Za
vyznamnou pomoc pii zhotoveni a vybéru obrazkii
patii podékovani kolegim MUDr. Tomasi Fikrlemu,
Ph.D. a MUDr. Janu Rigafovi.

Nase kniha tim, Ze navazuje na ¢eskou publika-
ci profesora Stavy a také na prvni vydani moderni
uéebnice dermatovenerologie profesora Jittho Stor-
ka a spolupracovnikll (Dermatovenerologie. Praha:
Galén 2008), rozsifuje pohled na kozni projevy nejen
dermatovenerologiim, ale muze slouzit i 1ékafim
jinych oboru k lepsi diagnostice a 1é¢bé chorob, ke
zlepSeni vzajemné mezioborové spoluprace, a tim i ke
zvySeni kvality péce o nemocné. Mezioborova Groven
knihy byla zajisténa dvojitou recenzi, jednak ptedni-
mi odborniky v pfislusném internim oboru jednot-
livé pro kazdou kapitolu, jednak souhrnnou recenzi
dermatologickou. VSem recenzentim dékujeme za
spolupraci, ktera prispéla ke zkvalitnéni dila.

Piejeme si, aby tato monografie byla uzite¢na
nejen pro dermatology, ale také pro praktické Iékate,
internisty, neurology, onkology, hematology a trans-
plantology vcetné 1ékait pripravujicich se k atestacim
z téchto obord a pro studenty mediciny. Doufame, ze
bude vyuzivana nejen ke studiu, ale i pfi kazdodenni
péci o nemocné v ambulancich a na lizkovych oddé-
lenich, pfi konziliich ¢i pohotovostnich sluzbach.

Za kolektiv autori

Petra Cetkovska



KuiZe a kardiopulmonalni nemoci

Ackoliv se obory kardiologie, pneumologie a derma-
tologie zdaji byt na prvni pohled jako vzdalené interni
obory, nékteré klinické jednotky mohou mit spolecné
priznaky. Srdecni a plicni nemoci jsou ¢asto doprova-
zeny nespecifickymi ptiznaky na kizi. Vzacné vyvo-
lavaji i specifické kozni zmény. Kozni, srdecni a plicni
ptiznaky se mohou pozorovat soucasné pti n¢kterych
systémovych chorobach. V neposledni fadé se miizeme
setkat s riznymi nezadoucimi koznimi reakcemi pfi
moderni 1é¢b¢ kardiopulmonalnich nemoci.

Cilem prvni kapitoly neni detailni vycet vSech zna-
mych, nékdy zcela ojedinéle se vyskytujicich nemoci
se spole¢nymi koznimi a kardiopulmonélnimi pfizna-
ky, ale upozornit na nékteré kozni zmény a nemoci,
pii jejichz diagnoéze mize byt dermatolog prvni, kdo
rozpozna hrozici riziko srde¢nich ¢i plicnich kom-
plikaci.

1.1 Nespecifické kozni projevy
srdecnich a plicnich nemoci

1.1.1 Zmény barvy kilize

Cyanéza je modravé zbarveni klize a sliznic zpUso-
bené zvySenym mnozstvim redukovaného hemoglo-
binu v krevnich cévach bud’ na podklad¢é zpomale-
ného toku krve, ¢i snizenim saturace hemoglobinu
kyslikem. Projevi se pii koncentraci redukovaného
hemoglobinu nad 50 g/1. Podle mechanizmu vzniku
se rozliSuje centralni nebo periferni cyanoza.
Centralni cyanéza vznika pii v&tSim mnoZzstvi ne-
okyslicené krve ve vysoké nadmoiské vysce, pii chro-
nickych plicnich nemocech, pravolevém srde¢nim zkra-
tua methemoglobinemii. Byva nejvice patrna na teplych
mistech, na jazyku, spojivkach a sliznici dutiny Ustni.

Petra Cetkovska

Periferni cyan6za vznika pfi vazokonstrikci v chla-
du, pfi Soku, pti srde¢nim selhani a u perifernich vas-
kulérnich nemoci, kdy je zpomalen proud krve, ale
saturace kyslikem je normalni. Nejvice byva patrna
na nose, rtech, usich a koneccich prsti.

Cyanéza doprovazena otokem obliceje a napad-
nym rozsifenim zil na krku vznik4 pfi syndromu horni
duté zily zptisobeném plicnimi nadory ¢i lymfomy,
které tvoti prekazku v toku krve (Stokestv limec).

Facies mitralis je Cervenofialové zbarveni rtii a tva-
i u nemocnych s mitralni stenozou ([=] obr. 1.1).

Obr. 1.1 Facies mitralis

Facies plethorica je zCervenani obliceje s lividnim
nadechem. Pfi polycytemii byva pokozka a sliznice
diky soucasnému erytému a cyan6ze rudé zbarvena
(erythremia) na jazyku, nose, na usich a na prstech.
P1i sekundarni polycytemii pfi kardiopulmonalnich
nemocech mohou byt ptitomné i palickovité prsty.
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Erytromelalgie, labilni hypertermie, epizodicky
erytém rukou a nohou doprovazeny palivou boles-
ti, pocitem tepla a otokem koncetin muze vznik-
nout také pti aterosklerdze a pti hypertenzi (vice viz
¥ kap. 2).

Palmarni erytém mutze byt normalnim nalezem
u nékterych zen, nebo se popisuje pii hypertenzi,
srde¢nim selhani, v gravidité, dale pfi jaternim one-
mocnéni, hypertyre6ze a revmatoidni artritidé (viz
v kap. 3 a7).

1.1.2 Hemoragie, purpura

Petechie jako bodovité drobné krvaceni do ktize, kte-
ré nemizi po zatlaceni sklickem, vznikaji nejcastéji
pfi trombocytopenii ¢i trombocytopatii, ale mohou
se také objevit na podkladé embolizace do ktize, vas-
kulitid a infek¢éni endokarditidy. Triskovité podneh-
tové hemoragie jsou chronické nebo akutni podél-
né hemoragie v nehtovém lizku. Doprovazeji ¢etné
nemoci: bakterialni endokarditidu, mitralni stenozu,
vaskulitidy, glomerulonefritidu.

B Syndrom tukové embolie

Syndrom vznikéa pfi zlomeninach dlouhych kosti
a po ortopedickych operacich a je vyvolan kapénka-
mi tuku v dermalnich, mozkovych a plicnich cévach.
Druhy a tieti den po zranéni dochézi k vyseviim pete-
chii na krku, hrudniku a v axilach, téméf nikdy se
nepozoruji na obliceji a na zadni strané téla. Navic
byva pfitomna cyanodza. Rozsahly vysev petechii je
znamkou vazného mozkového ¢i plicniho postizeni
(hemoptyza, plicni edém).

B Bakterialni endokarditida

Ve stfedni tfetin¢ nehtu se mohou objevit tfiskovité
hemoragie, které odrustaji postupné s nehtem. Sou-
casné byvaji petechie 1 jinde na kizi a sliznicich,
Janewayovy hemoragické skvrny (Cervené neboles-
tivé makuly na dlanich a ploskach) a Oslerovy uzliky
(siln€ bolestivé podkozni hrbolky na Spickach prsth
zpusobené nekrotizujici vaskulitidou). Janewayovy
skvrny a Oslerovy uzliky patii mezi tzv. vedlejsi kli-
nicka kritéria, ktera ptispivaji ke stanoveni diagnézy
endokarditidy.

E Myxomy

Jde o nejcastéjsi primarni srde¢ni nadory vyskytujici
se zejména v levé sini. Postihuji vice zeny. Mohou se
projevit nespecifickymi koznimi zménami (petechie,
ekchymozy, triskovité hemoragie, livedo reticularis
¢i Raynaudtv fenomén) na podkladé embolizace az
s dramatickym pribéhem piipominajicim vaskulitidu
¢i systémovou chorobu pojiva.

1.1.3 Otok

Otok je definovan jako nahromadéni tekutiny v inter-
sticiu, maze byt lokalizovany ¢i generalizovany.
Hlavni dvé kardiovaskuldrni pfi¢iny jsou srde¢ni
selhani a Zilni nedostate¢nost. Zplsobuji symetricky
edém dolnich koncetin, ve kterém po zatlaceni prstem
zUstava dulek.

Anasarka je generalizovany edém obliceje, trupu
a koncetin, vznika pti zavazném srdecnim selhani.

Asymetricky otok kon¢etiny je nejcastéji proje-
vem hluboké Zilni trombozy ¢i trombofiebitidy (viz
¥ kap. 2), poptipad¢ vznikd po odebrani cévniho
Stépu pro bypass.

Otok na horni poloviné trupu se pozoruje pfi
syndromu horni duté Zily.

1.1.4 Zmény poceni

Zvysené poceni muize byt ptiznakem akutniho infark-
tu, plicni embolie a jinych kardiopulmonalnich nemo-
ci. Vyskytuje-li se spolecn¢ s hypertenzi, miize jit
o ptiznak feochromocytomu.

B Cysticka fibréza

Jde o autozomalné recesivni nemoc exokrinnich z14z se
zavaznym plicnim postizenim, kterd miva zv1astni kozni
nalez: Pfi ponoteni koncetin do vody se kvuli zvysené-
mu mnozstvi sodiku a chloridl v potu objevi napadna
macerace a zvrasnéni pokozky dlani a plosek.

1.1.5 Zmény na prstech

Quinckeho pulzace je pulzace v oblasti lunuly patrna
pii jemném stlaceni nehtového lGzka pii regurgitaci
aorty.
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Palickovité prsty jsou rozsirené posledni ¢lanky
prstl s vypouklymi nehty tvaru hodinového sklicka.
Jsou zpiisobené hyperplazii cév, edémem a proliferaci
mékkych tkani ([=] obr. 1.2). Pohmatem vznika pocit,
jako by nehet volné plul v nehtovém lizku. Muze se
jednat o hereditarni, idiopatickou zménu ¢i o ptiznak
fady kardiovaskularnich a plicnich nemoci (karcinom
plic, tuberkuléza, bronchiektazie, cysticka fibroza).
Postizeny mohou byt jen prsty jedné ruky ¢i pou-
ze jeden prst, jde-li o lokalizovanou vaskularni 1€zi.

Obr. 1.2 Palickovité prsty

B Hypertroficka osteoartropatie

Jde o palickovité prsty, artralgie a bolestivou perios-
titidu. Pozoruje se u malignich nadort plic, zejmé-
na nemalobunééného plicniho karcinomu. Ptizna-
ky mohou pfedchéazet diagnéze i o n¢kolik mésict.
Nemocni si stézuji na bolesti predevsim dlouhych
kosti dolnich koncetin ¢i kloubu, takze v pocatku
potize ptripominaji revmatoidni artritidu. Pii 1é¢eni
nadoru dojde k rychlému tGstupu hypertrofické osteo-
artropatie.

B Pachydermoperiostosis

Jde o familiarni autozomaln¢ dominantni onemocné-
ni, projevujici se typicky v obdobi puberty zhrubnu-
tim oblicejovych rysu, hypertrofickou osteoartropatii
s palickovitymi prsty a artralgiemi. Napadna je sebo-
rea a hyperhidréza dlani a plosek.

B Syndrom zlutych nehti

Je charakterizovan triadou: Zluté nehty, lymfedém
a pleuralni vypotek. Nehty na rukou a nohou jsou svét-
le zluté az zelené, ztlustelé, rostou napadné pomalu,
nemuseji mit lunulu ani kutikulu (= obr. 1.3). Casto
vznika paronychium. U 80 % pacientl se zjisti lymfe-
dém, nejvice nohou, ale i obliceje a hrudniku. Z plic-
nich potizi byvaji ¢asté bronchitidy, bronchiektazie,
chronické sinusitidy a pleuritidy. Lymfedém a plicni
potiZe se mohou projevit pozdéji, a proto by se pacien-
ti s touto dystrofii nehtti méli sledovat. Syndrom se
pozoruje také u nemoci §titné zlazy, pii nefrotickém
syndromu a malignich nadorech vnitinich organt.

Obr. 1.3 Syndrom Zlutych nehtd

1.1.6 Jiné kozni zmény

Nalez xantomt (viz ¥ kap. 4), arcus senilis a diago-
nalni usni ryhy mutize upozornit na hrozici riziko pied-
Casné aterosklerozy.

Diagonalni u$ni ryha je hluboka vraska bézici
pficné na jednom ¢i na obou usnich laliceich. Uvadi
se, ze muzi s timto ndlezem maji vyssi riziko infarktu
myokardu. Ryha vznika pravdépodobné nasledkem
mikrovaskularnich zmén tepének ucha vedoucich
k fibrotizaci, podobn¢ jako je tomu u koronarnich
tepen. Néktefi autofi vSak vrasku prisuzuji jen vys-
Simu véku.

Také androgeneticka alopecie s typickym ustu-
pem vlasi z ¢ela a temene se pozoruje Casteji u paci-
entl s ischemickou srde¢ni chorobou.
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1.2 Vrozené nemoci se soucasnym
koznim a kardiopulmonalnim
postizenim

1.2.1 Genetické neuroektodermalni
srde¢ni nemoci

Pti téchto kardiokutannich syndromech mohou byt
kozni ptiznaky prvnim projevem syndromu, a derma-
tolog tak mlze upozornit na hrozici kardiovaskularni
postizeni. Nemocny by mél byt vysetien kardiolo-
gem, predevsim pii nadlezu mnohocetné lentiginézy
a modrych névi.

B LEOPARD syndrom

Definice » Mnohocetny lentigindzni syndrom je
autozomalné dominantné dédi¢né onemocnéni s mir-
nou pievahou postizenych muzd. Nazev je slozen
z prvnich pismen jednotlivych ptiznaki: lentiginosis,
elektrokardiografické abnormality, ekuldrni hyper-
telorizmus, plicni stenéza, abnormality genitélu,
retardace rastu a hluchota (anglicky deafness).

Etiopatogeneze P Pii¢inou je mutace PTPNI11
genu podobné jako u syndromu Noonanové.

Klinicky obraz P> Lentiginéza (lentiginosis) jsou
mnohocetné nepravidelné tmave hnédé makuly rizné
velikosti, nejvice na obliceji, krku a hrudniku, které se
visle na slune¢ni expozici ([=] obr. 1.4 a 1.5). Soucasné
se mohou najit kavové nebo hypopigmentované skvr-
ny, pihy v podpazi, hyperelasticita a onychodystrofie.
U nemocnych Castéji vznikd melanom.

Ve 40 % piipada se objevuje stendza chlopni plic-
nice a hypertroficka obstrukéni kardiomyopatie. Casté
jsou poruchy srde¢niho rytmu, dokonce mtize vznik-
nout az maligni arytmie vedouci k nahlému Gmrti.
Z dalsich projevii se asi u 25 % nemocnych pozoruje
oc¢ni hypertelorizmus, anomalie skeletu, malé posta-
va, hypoplazie genitalu s kryptorchizmem, mirna
mentalni retardace, hluchota a dalsi anomalie.

Diagnéza P> Vzhledem k rozli¢né piitomné sympto-
matologii nemoci je stanoveni diagnozy obtizné.
Stanovi se na zakladé¢ ptitomnych klinickych zmén
a peclivé rodinné anamnézy. U lentigin6zy se histo-
logicky zjisti nahromadéni melaninu v Langerhan-
sovych bunkach. Pfi samotné lentigindze je dilezité
pravidelné vysetfovani kardiologem, protoze srdec-
ni poruchy se mohou projevit pozdéji v prub&hu ne-
moci.

Obr. 1.4 Lentiginosis na obliceji

Obr. 1.5 Lentiginosis na trupu

B Carneylv komplex
(synonymum LAMB syndrom, NAME syndrom)

Definice P> Jde o autozomalné dominantné &i X-chromo-
zomalné vazané dédicné onemocnéni sestavajici
z koznich, srde¢nich a endokrinnich projevii. Pivodni
oznaceni bylo LAMB syndrom (lentiginosis, atrialni
myxom, mukokutanni myxomy, modré ,,blue* névy)
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¢i NAME syndrom (névy, atrialni myxom, myxoidni
neurofibromy a ephelides).

Klinicky obraz P> Lentiginoza je podobna jako
u LEOPARD syndromu, lentiga jsou ale drobnéjsi
anachdzeji se na obliceji, Cerveni rtll, spojivkach i na
Gstni sliznici. Casté jsou modré névy (=] obr. 1.6).
V 60 % se najdou mnohocetné podkozni myxomy
ruzné velikosti, lokalizované predevsim na ocnich
vickach, v usich a ve kstici, méné na hrudniku a kon-
cetindch.

Obr. 1.6 Modry névus

Srde¢ni myxomy mohou byt pfi¢inou umrti az
u 20 % nemocnych, proto je dilezita jejich véasna
diagndza a operativni odstranéni. Soucasti syndro-
mu muze byt vzacny psammomat6zni melanoticky
schwannom (diivejsi ndzev pigmentovany neuroekto-
dermalni tumor mékkych tkani). Jde o opouzdieny,
¢ernohnédy tumor postihujici zaludek ¢i jicen a para-
vertebralni sympatické nervy. V 10 % ptipadech byva
maligni.

Endokrinni zmény zahrnuji Cushingliv syndrom,
nadory varlat zptisobujici pfedcasné dospivani po-
stizenych chlapct a hypofyzarni adenomy vyvolava-
jici akromegalii a gigantizmus.

B Tuberodzni skleréza

Definice P> Autozomalné dominantné dédi¢na nemoc
postihuje kizi, srdce, nervovy systém a ledviny.

Klinicky obraz P> Koznimi nalezy jsou hypopig-
mentované makuly ve tvaru listu jasanu, angiofibro-
my na obliceji (adenoma sebaceum), kdvové skvr-
ny, Sagrénova kiize v sakralni krajing a periungualni
fibromy (Koenenovy tumory).

Srdecni postizeni zahrnuje kardiomyopatie, konge-
nitalni malformace a rabdomyomy. Nemocni mohou

mit také deformity lebky, epilepsii, mentalni retardaci
a polycystické ledviny (viz ¥ kap. 8).

1.2.2 Vrozené nemoci pojivové tkané

Pii vzacnych vrozenych nemocech pred¢asného star-
nuti, jako je progerie (Werneriv syndrom), hrozi
vznik akcelerované aterosklerozy, ktera vede k pied-
¢asnému umrti.

B Cutis laxa

Definice P> Cutis laxa je volna vraséita kize s priby-
vajicimi koznimi zahyby pfipominajicimi psa sv. Hu-
berta (angl. bloodhound). Je zpGsobena poruchou
elastického vaziva a na rozdil od Ehlersova-Danlo-
sova syndromu (viz dale) se kiize po natazeni jen
pozvolna vraci do ptivodniho stavu. Existuji tfi formy
nemoci. Prvni vrozeny typ (autozomalné dominantni
¢i recesivni onemocnéni s generalizovanym koznim
postizenim) a tfeti ziskany typ mivaji kardiovasku-
larni komplikace.

Klinicky obraz P> KozZni nélez se vékem jesté vice
zhorSuje, déti vypadaji predcasné zestarlé s volné
visicimi zahyby kiize na obliceji a biise. Pti prvnim
typu nemoci vznikaji snadno porusenim elastického
pojiva bronchiektazie s plicnim emfyzémem, pro-
laps mitralni chlopné a aneuryzma aorty. Casté jsou
1 kyly, divertikly stfev a prolaps rekta.

P1i ziskaném tfetim typu nemoci vznika v kterém-
koliv véku primarni generalizovana elastolyza, proje-
vujici se v poc¢atku urtikaridlnim ¢i papulovezikuldz-
nim vysevem a progresivnim rozvojem zahybt kiize
na obliceji a krku. Systémové komplikace zahrnuji
dilataci aorty, plicni emfyzém, hernie a divertikly
stiev. Choroba vznika v souvislosti s 1écbou penicil-
aminem (viz také ¥ kap. 7), penicilinem nebo pfi
systémovém lupus erythematosus a amyloidoze.

Diagnéza P Vychazi z klinického obrazu a pfi-
padného histologického nalezu fragmentace elastic-
kych vlaken v koriu.

B Ehlerstv-Danlostv syndrom

Definice P> Jde o skupinu heterogennich vzacnych
dédicnych poruch s postizenim kize, kloubt a cas-
to kardiovaskularniho systému. Kize a klouby jsou
napadné hyperelastické a hyperextenzibilni. Podle
nové reklasifikace se rozlisuje deveét typii nemoci
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na zaklad¢ klinického obrazu a molekularnich zmén
na podkladé mutace genu kolagenu V.

Klinicky obraz P> Ktize je mekka, tenkd, vulnera-
bilni, po natazeni se pruzn¢ vraci zpét. Klouby jsou
zvySené mobilni, coz vede k bolestem, skolidze patete
a plochym noham. Az polovina nemocnych si dosah-
ne jazykem na Spicku nosu (Gorlinovo znameni). Po
snadno vznikajicich zranéni dochazi jen k pomalému
hojeni ran za vzniku roztazenych nevzhlednych jizev.
Typické jsou atrofické ztasené jizvy (vzhledu angl.
fish mouth nebo cigaretového papiru) predevsim nad
lokty a koleny. Casté je dehiscence a druhotna infek-
ce rany. Hematomy vytvaieji v podkoZzi az houbovité
modrosedé pseudotumory.

Velmi dilezité je kardiologické vySetfeni vSech
pacienti s timto syndromem, protozeu 1.,2.,4.a 5. ty-
pu byvaji kardiovaskuldrni abnormality (srde¢ni
vady, rozsifeni kofene aorty, prolaps chlopni, spon-
tanni ruptury velkych cév).

B Marfantv syndrom

Definice P> Jde o autozomalné dominantné dédi¢né
onemocnéni vzniklé na podkladé mutace genu fibri-
linu na 15. chromozomu.

Klinicky obraz P Postihuje pfedevsim svalové
kosterni, kardiovaskularni a o¢ni systém. Pacienti
maji vysokou postavu s dlouhyma tenkyma nohama,
s dlouhymi $tihlymi prsty (arachnodaktylie), hyper-
mobilnimi klouby a deformitami hrudniku ([=] obr. 1.7
a 1.8). Ctvrtina nemocnych ma rozsahlé strie, elas-
tosis perforans serpiginosa a deficit podkozniho tuku.
Charakteristickym o¢nim nalezem je bilateralni sub-
luxace znama jako ectopia lentis.

Prognéza P> Prognéza je vzhledem ke kardio-
vaskularnim komplikacim nepfizniva, nebezpecim
je dilatace ascendentni aorty s rizikem ruptury aorty
a vrozené srdecni vady (prolaps mitralni chlopné).

B Pseudoxanthoma elasticum

Definice, etiopatogeneze P> Jde o vrozené onemoc-
néni pojivové tkané, pti némz dochazi k fragmentaci
a postupné kalcifikaci elastického vaziva v kiizi, v oku
a v kardiovaskuldrnim systému. Vétsina piipadi je
autozomalné recesivné dédicna s mutaci ABCC6 genu
na chromozomu 16. Nemoc postihuje vice Zeny.
Klinicky obraz P> Nejbézné&jsim koznim proje-
vem jsou v mladi se objevujici voskove zluté drobné

Obr. 1.7 Marfandv syndrom

Obr. 1.8 Marfanav syndrom, patrny soucasné lymfedém pra-
vé dolini koncetiny (sestra pacienta z obr. 1.7)

papuly linearn€ uspotradané ¢i shlukujici se do lozisek
pripominajici klizi oSkubaného kufete patrné nejvice
po stranach krku, ale také v podpazi, v podkolennich
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a loketnich jamkéch (= obr. 1.9). Zlutavé loziska se
mohou pozorovat i na sliznicich, zejména na dolnim
rtu a na labiich. V tézkych progredujicich ptipadech
muze byt kize celého téla vrascita, nazloutld, s vol-
nymi zahyby jako pfi cutis laxa.

Obr. 1.9 Pseudoxanthoma elasticum

Typicky je nalez patologickych prasklin Brucho-
vy membrany (angl. angioid streaks) na o¢nim pozadi
patrny jiz zahy po vzniku koZnich zmén az u 85 %
postizenych ([=] obr. 1.10) a Casté krvaceni do sitni-
ce s postupné hrozicim oslepnutim. Kardiovaskularni
projevy vznikaji nasledkem degenerace a kalcifikace
elastickych vlaken ve sténé artérii, vedou k akcelero-
vané ateroskleréze, koronarni a mozkové ischemii,
renovaskularni hypertenzi. Postizeni se miize projevit
jiz ve velmi ¢asném détstvi jako klaudikace ¢i angina
pectoris a zpusobit i nahlé umrti. Dal$imi komplika-
cemi je Casté krvaceni z traviciho a mocového traktu.

Obr. 1.10 Angioid streaks (archiv Oftalmologickd klinika,
FN a LFUK v Plzni)

Diagnoza P> Ke stanoveni diagnozy je nutné spl-
néni hlavnich kritérii: nalez o¢nich a koznich zmén
s histologickym prikazem poskozenych kalcifiko-
vanych a fragmentovanych elastickych vlaken v ko-
riu.

Terapie, prognéza P Lécba neni dosud znama,
cilem je prevence a v¢asné odhaleni hrozicich ocnich
a kardiovaskularnich komplikaci, protoze az 40 %
nemocnych miize oslepnout. V posledni dobé se obje-
vily zpravy, ze doplnéni stravy o magnézium a per-
oralni podani vazac¢l fosfati mohou ovlivnit pribch
choroby. Vhodné je kozni a o¢ni vySetieni blizkych
pribuznych.

1.2.3 Jiné vrozené nemoci
B Downiiv syndrom

Autozomalni onemocnéni dané trizomii 21. chromo-
zomu se vyskytuje u jednoho ze 700-800 narozenych
déti. Az polovina nemocnych ma vrozenou srdecni
vadu, jako je defekt septa sini ¢i komor. Kiize byva
suchd az ichtyoziformni, na trupu a koncetinach je
patrna cutis marmorata. Casta byva akrocyanoza,
atopicky ekzém, seboroicka dermatitida, vitiligo,
syringomy a poptipadé se mize vyskytnout vysoce
infek¢ni scabies norvegica.

¥ Turneriv syndrom

Jde o dédi¢né onemocnéni s karyotypem 45X0 s chy-
béjicim jednim zenskym chromozomem.

Projevuje se malou postavou, lymfedémy rukou
a nohou, malymi hypoplastickymi nehty, ¢etnymi
drobnymi pigmentovymi névy. AZ v poloving piipa-
da byva vrozena srdecni vada, pfedevsim koarktace
aorty.

B Noonanové syndrom

Je charakterizovan kratkou postavou se Sirokym
krkem a typickou facies zptsobenou kraniofacialnimi
abnormalitami ([=! obr. 1.11). Z koznich zmén byvaji
ptitomné pigmentové névy, dystrofické kratké Siroké
nehty, keloidy a hrubé vlasy, ptechodné lymfedémy
nohou, ¢ervené folikularng vazané papulky na tvafich
a v obo¢i (ulerythema ophryogenes). Dv¢ tfetiny
nemocnych mivaji vrozenou srde¢ni vadu, hlavné
stendzu plicnice a hypertrofickou kardiomyopatii.
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Obr. 1.11 Noonanové syndrom, lymfedém dolnich koncetin,
niZe posazené usni boltce, ptéza vicek a ulerythema ophryo-
genes

B Homocystinurie

Jde o autozomalné¢ recesivné dédi¢ny defekt syntazy
cystathioninu.

Homozygotni pacienti maji rysy Marfanova syn-
dromu. Z koznich nalezii se uvadi erytém tvaii s hru-
bymi pory, livedo reticularis, atrofické jizvy na rukou,
jemné vlasy a superficidlni tromboflebitidy. Nasled-
kem vysokych hladin homocysteinu v plazmé vznika
brzy ateroskleréza a tromboembolické komplikace.

B Renduova-Oslerova-Weberova choroba

Hereditarni hemoragické teleangiektazie (vice viz
¥ kap. 3) se projevi epistaxi a az u 20-50 % nemoc-
nych plicnimi potizemi na podkladé arteriovenoz-
nich pistéli (dyspnoe, hemoptyza, palickovité prsty
a cyanoza).

B Lipoidni proteindza
(synonymum hyalinosis cutis et mucosae)

Jde o autozomalné recesivni onemocnéni charakteri-
zované tvorbou nezanétlivych papul zejména na obli-
¢eji a sliznicich, zptisobenych ukladanim hyalinu.
Ktize obliceje je zhrubgla, s voskove zlutymi, splyva-
jicimi papulami a vkleslymi jizvami pfipominajicimi
akné ([=] obr. 1.12). Klasickym znakem je koralko-
vité uspofadani zlutavych drobnych papul na o¢nich
vickach. V mistech otlaku na koncetindch vznika-
ji hyperkeratotické az verukézni papuly a hrboly
([=] obr. 1.13), ve kstici alopecie.

Obr. 1.12 Lipoidni proteindza (alopecie kryta parukou)

Postizeni dychacich cest se projevi jiz v détstvi
chrapotem, pozdéji mize dojit ke zvétseni, vyhla-
zeni a ztuhnuti jazyka, k obstrukci dychacich cest
nasledkem infiltrace stén laryngu a trachey a k plicni
nedostatecnosti.

B Apertav syndrom
(synonymum akrocephalosyndaktylie)

Jde o kongenitalni, autozomaln¢ dominantni one-
mocnéni, charakterizované vyskytem svalové kost-
nich abnormalit, plicni stenozy a akné. Kosti lebky
byvaji nejvice postizené, coz miize zpusobit prekazku
v nazofaryngu ¢i orofaryngu. Pacienti mivaji soucas-
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Obr. 1.13 Lipoidni proteindza + detail koZnich zmén

n¢ velmi zdvaznou akné nejen na obliceji a hrudniku,
ale i na pazich a predloktich, u cernochti vznika acne
keloidalis nuchae na §iji ([=] obr. 1.14). Lécba akné je
obtizna, nejlepsi vysledky se pozoruji pii celkovém
podani izotretinoinu.

Obr.1.14 Acnekeloidalis nuchae (archiv prof. Nejib Doss, Mili-
tary Hospital, Tunis)

B Deficit alfal-antitrypsinu

Vzacné autozomalné recesivni onemocnéni posti-
huje plice, jatra a kizi na podkladé nekontrolova-
telné aktivity proteindzy nasledkem chybéni jeji-
ho hlavniho inhibitoru. Vysledkem je poskozeni
parenchymu téchto organd, ¢asny rozvoj plicniho
emfyzému a jaterni cirh6zy. Vzacnou kozni kom-
plikaci je rekurentni nekrotizujici panikulitida,
jejimuz vzniku mize pfedchazet trauma. Na trupu
a hornich koncetinach se objevuji bolestivé, Cerve-
nofialové podkozni hrboly, které ulceruji a vylucu-
ji olejnaté vyhlizejici tekutinu. V 1é¢bé panikulitidy
se doporucuji kortikosteroidy, dapson ¢i doxycyk-
lin.

1.3 Nemoci s multisystémovym
postizenim a intersticialni
plicni procesy

1.3.1 Sarkoidéza

Definice P> Jde o multisystémové onemocnéni cha-
rakterizované vznikem nekaseifikujicich granulomii
v riznych organech. Objevuje se nejvice okolo 30 let
véku, druhy vrchol vyskytu je po 50 letech. Nejvétsi
prevalence je mezi obyvateli Skandindvie a Ameri-
¢any afrického ptivodu.

Etiopatogeneze P> Etiologie je dosud neznama.
Predpoklada se vliv zatim neznamého perzistujiciho
antigenu, ktery vede k Th-1 imunitni reakci s nasle-
dujici nespecifickou zanétlivou odpovédi a tvorbou
granulomll. Antigeny mohou byt infekéni povahy
jako Mycobacterium tuberculosis, Mycoplasma spe-
cies, Corynebacteria species, spirochety, atypicka
mykobakteria, Propionibacterium acnes, ale i viry
aplisné. Antigeny ze zevniho prostiedi zahrnuji kovy
(zirkonium, hlinik, berylium), pyly a mineralni prach.
Roli hraji také genetické faktory, ¢astéjsi asociace
byva s HLA-BS alelou.

Klinicky obraz P Kozni zmény se objevuji az
u tfetiny pacientl, byvaji vétSinou asymptomatické.
Podle histopatologického nalezu se rozlisuji speci-
fické nalezy s granulomy a nespecifické kozni nalezy
bez granulomi. Nejcastéjsim specifickym koznim
projevem jsou pevné Cervenohnédé papuly v obli-
¢eji okolo o¢i a na krku, které po zatlaceni sklickem
maji barvu jablecného zelé. Papulézni sarkoidéza
byva znamkou akutni formy, ale ma dobrou prognézu
(=l obr. 1.15).
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Obr. 1.15 Sarkoiddza papuldzni (archiv prof. Nejib Doss, Mili-
tary Hospital, Tunis)

Charakteristickym specifickym projevem je lupus
pernio. Jde o nafialové¢lé tuzsi infiltraty a hrboly na
obliceji starsich, predevsim afroamerickych Zen pfi-
pominajici oznobeniny. Priibéh nemoci byva Gporny
s vy$$im vyskytem postizeni hornich cest dychacich
a horsi prognézou. PodkoZni noduly jako pevné,
pohyblivé, nebolestivé, hnédocervené, az 2 cm vel-
ké hrboly, na koncetinach ¢i trupu jsou projevem
pozdniho stadia ([=] obr. 1.16). Indurovana kruho-

Obr. 1.16 Sarkoiddéza noduldzni (archiv prof. Nejib Doss, Mili-
tary Hospital, Tunis)

vita, ovalna a anularni loZiska jsou béznou zmé-
nou a souviseji s perzistujicim plicnim postizenim
([=] obr. 1.17). Sarkoiddza postihuje s oblibou jizevna-

Obr. 1.17 Sarkoidéza na obliceji pri soucasném plicnim
postizeni

tou tkan, takze staré jizvy mohou z&ervenat a ztuhnout
pri infiltraci granulomy jak v akutni fazi, tak v chro-
nické fazi nemoci ([=] obr. 1.18). Sarkoidéza v jizvé
mize byt jedinou kozni znamkou systémového posti-
Zeni!

Obr. 1.18 Sarkoidéza v jizvé



