Neurofibromatéza

Neurofibromatoéza je relativné ¢asté AD dédi¢né onemocnéni (1:2 500-4
000 novorozenctl) vychazejici z bunék odvozenych z neuralini listy.
Projevuje se abnormalnim rlistem podptrnych bunék CNS a PNS
(Schwannovy bb. aj.) s vyraznou predispozici k vzniku benignich i
malignich nador(.lY Onemocnéni patfi mezi hereditarni nddorové
syndromy, vyskytuje se ve dvou formach. Familiarni formy téchto
syndromU vznikaji jako nasledek vrozené mutace tumor-supresorovych
gend. Urcité procento téchto syndrom@ vznika jako nasledek novych
mutaci.l?! Molekularné-geneticka analyza je dostupna pro definitivni
potvrzeni této diagndzy.

Formy

Existuji dvé zadkladni formy tohoto onemocnéni, které se lisi jak v priciné
(mutace rdznych gen(), tak i v nasledcich (odlisny klinicky obraz).

Neurofibromatodza - typ 1

Neurofibromatoéza - typ 1 (NF-1, nazyvana téz morbus von
Recklinghausen (i periferni typ neurofibromatézy) je podminéna
mutaci NF1 genu na 17. chromosomu (17g11.2).13! Jde o tumor-
supresorovy gen, jehoz produkt (neurofibromin) je soucasti
intraceluldrni signalni kaskady spojené s RAS-kinasou.

/\ je treba odliSovat morbus Recklinghausen, ktery je
synonymem pro primdarni hyperparathyreoidismus

Mezi klinické projevy této formy patfi:

m Tzv. ,café-au-lait spots" (skvrny barvy ,bilé kadvy“, v 90 % se
objevi do 5 let véku)!?!

= Neurofibromy (mnohocetné tumordzni uzliky; kutanni, subkutdnni a
plexiformni; hlavné v axildch a tfislech)

= Lischovy uzliky (hamartomy duhovky)?13]

= ZvysSené riziko vzniku réiznych naddorovych onemocnéni: gliomy CNS
(gliomy optiku), neurofibrosarkom, rhabdomyosarkom,
feochromocytom, leukemie apod.!?!

= Postizeni muskuloskeletaniho systému (subperiostalni
neurofibromy - plsobici hypertrofii kosti, jeji profidnuti a
pathologické fraktury, skolidza, vrozena dysplazie tibie)!]

= PostiZzeni intelektu, epilepsie nebo stendzy arteria renalis 213!

Neurofibromatéza - typ 2

Neurofibromatoéza - typ 2 (NF-2, nazyvana téz MISME syndrom i
centralni typ neurofibromatézy) je podminéna mutaci NF2 genu na 22.
chromosomu (22q12.2)B. Jde rovnéz o tumor-supresorovy gen, jehoz
produkt (neurofibromin 2, téz nazyvany merlin ¢i schwannomin)
ovliviiuje mezibunécné kontakty. Centralni neurofibromatéza je obecné
vzacneéjsi nez periferni typ, celkové je ovsem spojena s vyssi
morbiditou i mortalitou postiZzenych jedinci!?. Okolo poloviny pfipadd
NF-2 je zplsobeno novou mutacit3,

Mezi klinické projevy této formy patfi:

= Nadory CNS: meningeomy, astrocytomy, ependymomy, schwanomy
misnich korfen(, hamartomy sitnice (syndrom MISME = Multiple
Inherited Schwannomas, Meningiomas, and Ependymomas)

= Typicky je zejména bilateralni vestibularni schwannom

= Také L[J ]této formy nachdazime skvrny , café-au-lait”, ne vSak Lischovy
uzliky!?

Terapie

= Kauzdlni terapie neexistuje.

= Vhodna je dispenzarizace pacientl s prokdzanou diagnézou
neurofibromatdzy.

= Chirurgické zakroky indikovany pfi Gtlaku nervu / obstrukci u GIT
formy, pfipadné z kosmetického hlediskall!.
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= Neurochirurgické zakroky pfi postizeni CNS; mozné vyuziti
stereotaktické neurochirurgie (Leksell&iv gama ndz).

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢clanky

Hereditarni nddorové syndromy

Tumor-supresorové geny

Vrozené mnohocetné exostézy

Enchondromatdéza (Ollierova choroba)

Fibrézni kostni dysplazie (Jaffé-Lichtensteinova nemoc)
Osteogenesis imperfecta (osteopsatyrhosis, fragilitas ossium)
Morbus Albers-Schdonberg (mramorovitost kosti, osteosklerdza,
osteopetréza)

= Osteopoikiléza (osteopoikilie)

Externi odkazy

= Neurofibromatosis - Type 1 (eMedicine) (https://emedicine.medscape
.com/article/1177266-overview)

= Neurofibromatosis - Type 2 (eMedicine) (https://emedicine.medscape
.com/article/1178283-overview)

= The Children's Tumor Foundation (http://www.ctf.org/)
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SLEENY

Casné znamky neurofibromatézy typu I:

drobné neurofibro
kdvy (café-au-lait)

-
a 3 %

Neurofibrom 7 cm

my a skvrny barvy bilé

Lischovy uzliky v duhovce
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RTG neurofibromatéza -
patrné neurofibromy
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