KAZUISTIKA

Dercumova choroba (lipomatosis
dolorosa) - zriedkavo diagnostikované

ochorenie: kazuistika

Dercum'’s Disease (Lipomatosis Dolorosa) — a Rarely Diagnosed

Disease: a Case Study

Souhrn

Dercumova choroba (lipomatosis dolorosa) je zriedkavé ochorenie charakterizované pritomnos-
tou podkoznych bolestivych tukovych depozitov na rozmanitych Castiach tela. Etioldgia nie je
znama, okrem genetickych faktorov sa uvazuje o autoimunitnych mechanizmoch, poruche mik-
rocirkulacie a o poruche metabolizmu mastnych kyselin a karbohydratov. Typicky st postinnuté
post-menopauzalne obézne Zeny vo veku od 35 do 50 rokov. Hlavnym priznakom ochorenia je
generalizovana, resp. lokalna bolest podkozného tuku, sprevddzana asténiou, slabostou, zvyse-
nou Unavnostou a psychickymi poruchami zahfnajucimi emo¢nu instabilitu, depresiu, zmate-
nost a demenciu. Diagndza je Cisto klinicka a lieCba symptomatickd. Kombinaciou farmakotera-
pie s chirurgickymi proceddrami a psychoterapiou mozno dosiahnut vyznamné zlepsenie kvality
Zivota postihnutého jedinca. Prezentovana kazuistika ma za ciel upozornit na toto zriedkavo
diagnostikované ochorenie.

Abstract

Dercum'’s disease is a rare condition characterized by development of painful subcutaneous fatty
tissue deposits. The etiology remains unknown. Genetic factors, autoimmune mechanisms, mic-
rocirculation disturbances as well as alteration in lipid and carbohydrate metabolism are under
the consideration. Typically postmenopausal obese women in age 35-50 years are affected. The
most characteristic symptom is generalized or local pain of subcutaneous fatty tissue deposits
often associated with asthenia, weakness, fatigability and mental disturbances, including emo-
tional instability, depression, confusion and dementia. Diagnosis is made purely clinically and
therapy is only symptomatic. To improve quality of life of affected individual combination of me-
dications, surgery and psychiatric care is necessary. Presented case report should draw attention
to this rarely diagnosed clinical condition.
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Uvod
Dercumova choroba (lipomatosis dolorosa,
adiposis dolorosa, E88.2) je progresivne ocho-
renie charakterizované akumulaciou boles-
tivych tukovych depozitov v podkoznom
tkanive koncatin a trupu, ¢asto vo forme li-
poémov. Vyskyt v populdcii je nizky (Dercu-
mova choroba je vo WHO zozname zried-
kavych ochoreni) a véeobecne ide o pomerne
malo zndme a zriedkavo diagnostikované
ochorenie. To, Ze pravdepodobne nejde az
o taku zriedkavu chorobu, naznacuju tdaje
70 Svédska, kde sa celkovy pocet pacientov
s tymto ochorenim odhaduje na 10 000 [1].
V Cesko-slovenskom pisomnictve Dercu-
mova choroba nebola doteraz vobec spra-
covana, a preto v snahe upozornit na toto
ochorenie s vyznamnym dopadom na kva-
litu Zivota postihnutych pacientov, prezen-
tujeme kazuistiku pacientky, ktord bola
diagnostikovand na nasom pracovisku.

Kazuistika
47ro¢nd obézna pacientka s anamnézou
hypertyredzy, coeliakie, psoridzy, gastritidy
a chronickej pankreatopatie trpiaca od roku
1996 silnymi bolestami v dolnych koncati-
nach, najma v oblasti stehien, celkovou tnav-
nostou a pocitmi vnutorného napatia a po-
drazdenosti. Bolest bola refraktérna na liecbu
analgetikami a nesteroidnymi protizapalo-
vymi liekmi. Pre progresivne zhorsovanie bo-
lesti, ktoré vyznamne limitovali beznu akti-
vitu, pacientka bola v novembri 2005 hos-
pitalizovana na I. neurologickej klinike LF UK
a FNsP Bratislava. Objektivny neurologicky
nalez perimenopauzalnej obéznej (BMI
30,8 kg/m?) a depresivne ladenej pacientky
bol fyziologicky okrem pritomnosti bilate-
ralnej pseudohypertrofie stehien spojenej
s vyraznou hyperalgéziou v danej oblasti,
mechanickej allodynie (statickej aj dynamic-
kej) na dolnych koncatinach, zretelnej pal-
pacnej citlivosti ostatnych svalovych skupin
a pomalej bizarnej chddze. V klinickom ob-
raze dominovala prakticky trvala bolest a dy-
zestézie predovietkym dolnych koncatin.
Bolest bola symetrickd, mala prevazne palivy
charakter a intenzita bolesti podla vizualne
analégovej 3kaly bola cez deri v priemere
5/10 a v noci 7/10.

Neuropsychologické vysetrenie potvrdilo
pritomnost depresivneho ladenia (podla Bec-
kovej Skaly depresivity stredne tazka depre-

sia) ako aj neurotickl symptomatolégiu —
poruchy schopnosti koncentrécie a tenacity
pozornosti.

Standardné biochemické parametre (sé-
rové elektrolyty, hepatalne a renalne funkcné
testy, sérové lipidy, elektroforéza plazma-
tickych proteinov, thyroidaine testy, kreatinin
kindza, myoglobin) boli v rozmedzi referenc-
nych hodnot. Pri hematologickom vy3etreni
(krvny obraz a diferencidl, sedimentacia,
koagulacné parametre) bola zistend len hra-
ni¢na hodnota sedimentacie. Negativny bol
aj imunologicky skrining, vysetrenie reuma-
tologickych parametrov a sérologické vy-
Setrenie na HIV. Kompletné elektromyogra-
fické vysetrenie nepreukazalo myogénnu lé-
ziu, poruchu nervosvalového prenosu a ani
subklinické zndmky polyneuropatie. Histo-
logické vySetrenie bioptického materidlu
z koze, podkozZia a svalu (m. gaudriceps fe-
moris |.dx.) preukazalo zmnoZenie podkoz-
ného tuku (obr. 1) a vyraznejsiu primes zre-
lého tukového tkaniva medzi normalnymi
svalovymi vldknami (obr. 2). Neboli zistené
nijaké znamky vaskulitidy alebo inych zapa-
lovych zmien. CT a USG vysetrenie oblasti
stehien zobrazilo vyraznu vrstvu podkozného
tuku — v Urovni trochantera 6 cm, v strede
stehna 4 ¢cm, obr. 3.

Terapeuticky bolest nereagovala na stan-
dardné analgetikd (Algifen, Novalgin, Ibal-
gin), bez vyznamnejsieho efektu bolo aj po-
ddvanie antikonvulziv (karbamazepin, pre-
gabalin) a opioidov (Tramal).

Diskusia

Dercumova choroba ako samostatna nozo-
logickd jednotka bola identifikovana v rokoch
1888-1892 F. X. Dercumom, ktory navrhol
oznacenie adiposis dolorosa [2]. Ochorenie
je autozomdalne dominantne dedi¢né s va-
riabilnou penetranciou. Vyskyt je prevazne
sporadicky, opisanych bolo len niekolko po-
stihnutych rodin [3,4]. Typicky st postihnuté
post-menopauzalne obézne Zeny vo veku
od 35 do 50 rokov, u muzov sa vyskytuje
priblizne 20x menej ¢asto a deti nebyvaju
postihnuté vobec. Etioldgia ochorenia nie je
objasnena. Okrem genetickych faktorov sa
uvazuje o autoimunitnych mechanizmoch,
poruche mikrocirkuldcie a poruche meta-
bolizmu lipidov a karbohydratov. Metabo-
lické Studie preukazali zvy3enu liposyntézu,
znizenu lipolyzu a zmeny v enzymoch za-

pojenych do produkcie a utilizacie dlhych
retazcov mastnych kyselin s blokddou pro-
dukcie Specifickych mastnych kyselin v po-
lohe C16-C18. Zmeny v metabolizme
karbohydratov zahffaju znizend utilizaciu
glukdzy, znizenu senzitivitu na inzulin a zni-
Zenu konverziu glukdzy na neutrdlne glyce-
ridy [5,6].

V zmysle definicie ochorenia kardinal-
nym priznakom je akumuldcia bolestivych
tukovych depozit v podkozi. Podla distribu-
cie a charakteru tukového tkaniva sa rozli-
Suju tri typy Dercumovej choroby: typ | alebo
juxta-artikulary typ s akumuléciou tukového
tkaniva v okoli kolien, bedrowych klbov
a menej Casto v okoli laktov a ramien; typ Il
alebo difuzny, resp. generalizovany typ, pri
ktorom bolestivé tukové ulozeniny su loka-
lizované na dorzalnej strane ramien, axildrne,
v glutedlnej oblasti, na bruchu, na chrbte
a na chodidlach a typ Ill alebo nodularny typ
s pocetnymi bolestivymi lipémami a angio-
lipdmami. Okrem bolestivych tukovych de-
pozitov vacsina pacientov ma jeden alebo
viacero priznakov z mnozstva sekundarnych
priznakov asociovanych s Dercumovou cho-
robou. Medzi najcastejSie patri asténia, una-
venost, emocionalna labilita, depresia, zma-
tenost, bolesti hlavy, suchost oc¢f a v Ustach,
poruchy funkcie stitnej Zlazy, arteridlna hy-
pertenzia, strata pubického a axildrneho
ochlpenia, navaly tepla, dyspnoe, cyanéza,
tachypnoe, epilepsia, demencia, myxedém
[4,6]. Takéto Siroké spektrum sprievodnych
priznakov vyznamne komplikuje diagnostiku
ochorenia, ktora vzhladom na nejasnu etio-
patogenézu je Cisto klinickd. Z pomocnych
vysetrovacich najvacsiu vypovednu hodnotu
maju zobrazovacie metddy (sonografia, CT,
MR — preukdzanie zmnozenia tukového tka-
niva a identifikacia lipémov) a biopsia
z postihnutej oblasti (vylicenie zapalovych
zmien a neoplazmatickych procesov).

Pri stanovenf diagnézy Dercumovej cho-
roby u prezentovanej pacientky sme apliko-
vali vieobecne akceptované diagnostické
kritéria, podla ktorych patognomickym je
pritomnost 1. mnohopocetnych, bolestivych
tukovych depozit, 2. generalizovana obezita
spravidla v postmenopauzalnom veku, 3. as-
ténia, slabost, zvysend Unavnost a 4. psy-
chické poruchy zahffajice emocnu instabi-
litu, depresiu, epilepsiu, zmatenost a demen-
ciu [7]. V klinickom obraze nasej pacientky
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sa nachadzali v3etky Styri poZzadované symp-
témové komplexy. U obéznej pacientky bez
abuzu alkoholu so zaciatkom tazkosti v pe-
rimenopauzalnom obdobi boli pritomné
bolestivé difizne podkozné tukové depo-
zity s maximom na stehnéch a patologicka
distribucia tuku bola verifikovana aj CT a so-
nografickym vy3etrenim. RozloZenie tuko-
vych vankusov a nepritomnost typickych li-
pomov zodpovedd Dercumovej chorobe
II. typu. Poruchy distribtcie tukového tkaniva
sa vyskytuju pri viacerych ochoreniach, na
ktoré je potrebné mysliet pri stanovovani
diagndézy Dercumova choroba. Madelungova
choroba (benigna symetrickd lipomatoza)
je charakterizovana pocetnymi, symetricky
distribuovanymi nebolestivymi lipémami pre-
dovsetkym okolo krku, na hornych konca-
tinach a v hornych castiach trupu. Vyskytuje
sa spravidla u neobéznych muzov stredného
veku s abuzom alkoholu. Familidrna mno-
hopocetnd lipomatdza je autozomalne de-
di¢né ochorenie s mnozstvom (stovky) po-
maly rastucich nebolestivych lipémov roztru-
senych po celom tele. Lipoedém sa vyskytuje
skoro vylu¢ne u Zien a typické je symetrické
bilaterdlne zhrubnutie spravidla dolnych kon-
¢atin s vynimkou chodidiel [8]. Proteus syn-
drom sa manifestuje uz v detskom veku a je
charakterizovany lipémami, parcidlnym gigan-
tizmom ruk a néh, hemihypertrofiou, pig-
mentovanymi névami a inymi subkutanny-
mi neoplazmami. HIV lipodystrofia sa moze
vyskytnut u HIV pacientov v stvislosti s re-
trovirdlnou lie¢bou inhibitormi protedz a je
charakterizovana atrofiou tukového tkaniva
tvédre, koncatin a glutedlnej oblasti sprevad-
zanou zmnozenim tuku v oblasti trupu a krku
[9]. V rdmci diferencidlno-diagnostickych
Uvah je potrebné mysliet aj na Cushingov syn-
drém a iné endokrinopatie, Weberovu-Chris-
tianovu chorobu, neurofibromatdzu a os-
teoartritidu. Vzhladom na charakteristické
zmeny v laboratérnych parametroch ich vy-
[GCenie nepredstavuje spravidla problém,
pretoze pri Dercumovej chorobe laboratérne
parametre maju byt vo fyziologickom
rozpati.

Bolest je zakladnym a casto klucovym
symptémom v diferencidlnej diagnostike.

Chronicka bolest pri Dercumovej chorobe
je podobna ako pri fibromyalgii. Rozhodu-
jucim diferenciatnym znakom je viazanost
na tukové depozity, ktoré pri fibromyalgii
neboli opisané a tieZ skutoc¢nost, Ze bolest
je generalizovand a intenzivnejsia. Mecha-
nizmus vzniku bolesti pri Dercumovej cho-
robe nie je jasny a nejednotnost panuje
i v tom, ¢i ide o nociceptivnu alebo neuro-
paticku bolest. Bolest u prezentovanej pa-
cientky vzhladom na charakter bolesti
a pritomnost hyperalgézie, allodynie a dy-
zestézii mozno jednoznacne hodnotit ako
neuropaticky. V kontexte diskutovanych
etiopatogenetickych mechanizmov pri Der-
cumovej chorobe vznik bolesti méze byt vy-
svetleny poruchou podkoznej mikrocirkula-
cie a nadmernou stimulaciou sympatiku.

Terapia Dercumovej choroby je len sym-
ptomaticka a odporica sa medikamentézna
a chirurgicka lie¢ba v kombinacii so psychia-
trickou starostlivostou a Upravou Zivotospravy.
Bezné analgetikd a nesteroidné protizapa-
lové lieky su neticinné, urcitd tlavu mozno do-
siahnut nizkymi ddvkami prednizénu (20 mg).
Doteraz najucinnejsim farmakoterapeu-
tickym postupom je i.v. podanie lidokainu
(200-400 mg) v kombinacii s mexiletinom
(3 x 200 mg p.o)., kde Ulava od bolesti pre-
trvava aj niekolko mesiacov. Pouzitelnost tej-
to liecby je viak limitované pocetnymi kon-
traindikaciami a vedlajsimi Gcinkami, najma
kardiovaskularnymi. Z perspektivneho hla-
diska zaujimavé su epizodické spravy o efek-
tivnom potlaceni bolesti interferénom o-2b
a infliximabom, pravdepodobne v stvislosti
s ovplyvnenim aktivity tumor-nekrotizuju-
ceho faktoru & [10]. Efektivne zmiernenie
bolesti mozno dosiahnut aj odstranenim
bolestivych tukovych akumulacif chirurgicky
alebo liposukciou. Ucinok je viak len do-
Casny, pretoze tukové depozity sa obnovuju
v priebehu niekolkych mesiacov. Viyhodou je
viak aj esteticky efekt, ktory priaznivo ov-
plyviiuje sprievodné psychické problémy. Zo
vseobecnych terapeutickych opatreni okrem
redukcie hmotnosti sa pacientom odporuca
vyhybat sa monotoénnej, statickej praci, ne-
primeranej fyzickej aktivite a ,, psychickému
stresu”.

Dercumova choroba je sice zriedkavé
ochorenie, no v klinickej praxi je potrebné na
nu mysliet, pretoze véasnd diagnostika a kom-
plexna terapia mozu vyznamnym spésobom
zZlepsit kvalitu Zivota postihnutych jedincov,
z ktorych viac ako polovica je vyradena
z pracovného procesu.
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