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Zavazné vaskulopatie u neurofibromatézy typu 1

Serious vasculopathies in neurofibromatosis type 1

Vazena redakce,

neurofibromatdéza typ 1 (NF-1) neboli von
Recklinghausenova nemoc je onemocnéni
postihujici periferni nervovy systém abnor-
malnim rdstem neuroektodermaélnich tu-
morl. Frekvence vyskytu v populaci je
1:3 000 osob. Platna diagnosticka kritéria
pro NF-1 jsou pfitomnost dvou a vice z na-
sledujicich pfiznak(: tzv. café-au-lait skvrn
(skvrny barvy bilé kdvy), drobnych pigmen-
tovych skvrn, neurofibromd, kostnich de-
formit, Lischovych uzlikd (hamartomd)
duhovky, gliomu optického nervu a pfibuz-
ného 1. stupné s NF-1 [1,2].

Prezentujeme pfipad pacienta s NF-1
s mnohocetnymi podkoznimi fibromy
a skvrnami ,café-au-lait” od détstvi a nega-
tivni rodinnou anamnézou (de novo mutace).
U pacienta doslo ve 37 letech véku v bfeznu
2009 k prvni zavazné komplikaci. Byl jim
spontdnni masivni levostranny hemotorax
(obr. 1A), ktery pacient vnimal jako silnou bo-
lest v levé poloviné hrudniku, se zadvaznou
anemizaci a s koaguly komprimujicimi levou
plici. Dle CT hrudniku bylo zdrojem krvécent
malé pseudoaneuryzma (PSA) na arteria
transversa colli vlevo (obr. 1B). Vak PSA a pri-
vodni i odvodni tepna byly Uspésné endo-
vaskuldrné osetfeny smési tkanového lepidla
a olejové kontrastnf latky (obr. 1C). Nasledné
po 2 dnech byla torakoskopicky odstranéna
koagula z pleurdIni dutiny. Po operaci byl pro
akutnf respiracni selhani kratkodobé hospi-
talizovan na klinice anesteziologie a resusci-
tace. Postupné se pacient pIné zotavil [3].

V fijnu 2009 bylo pfi MR vysetfeni pro
5 let trvajici bolesti hlavy migrendzniho
typu detekovano nesouvisejici a neprasklé
12 X 9 x 16 mm disekujici PSA v kr¢nim
Useku arteria carotis interna (ACl) vpravo
(obr. 2A). To bylo v lednu 2010 endovasku-
larné osetfeno zavedenim samoexpandibil-
niho stentu.

V fijnu 2016 doslo k recidivé bolesti na
hrudi a mezi lopatkami s rozvojem bezve-
domi s hypotenzi a tachykardif. Urgentni
CTA plic prokézala objemny hematom pred-
niho mediastina plsobici kompresi Zilnich
struktur a levé srde¢nf siné s posunem srdce

kaudalné, extravazace kontrastni latky ne-
byla patrnd (obr. 1D). Jedinym viditelnym
zdrojem krvéaceni mohlo byt PSA 17 X 7mm
tésné za odstupem levé arteria thoracica in-
terna s tésnym vztahem k arteria subclavia,
které nebylo pro vysoké riziko tniku embo-
liza¢niho ¢inidla do periferie levé horni kon-
Cetiny vhodné k endovaskuldrnimu osetient.
Pti progredujicich projevech obstrukéniho
a hemoragického Soku byla provedena ur-
gentni chirurgickd revize levého hemitoraxu
s deliberaci plice, evakuaci hemotoraxu a li-
gaci cév. Peroperacni vyznamné krvaceni vy-
Zadovalo substituci transfuznimi pfipravky.
O nékolik dndi pozdéji nasledovala operacni
revize levého hemitoraxu s evakuaci koagul.
Pti propusténi byl pacient v dobrém stavu.
Kontrolni CTA mozkovych tepen a aorty
v fijnu 2017 potvrdila plnou obliteraci oset-
feného aneuryzmatu na pravé ACI (obr. 2B).
Novym nalezem bylo disekujici PSA
18 X 8 X 18 mm v krénim Useku levé ACI
(obr. 20), mirné ektazie arteria iliaca com-
munis (AIC) oboustranné s drobnou 5mm
disekci distaIniho Useku levé AIC a 4mm di-
sekce proximalniho Useku levé arteria femo-
ralis communis. PSA levé ACl bylo v prosinci
2017 osetfeno zavedenim samoexpandibil-
niho stentu, ktery byl dodilatovan balonkem.
Planované kontrolni vysetfeni MRA
mozku v Unoru 2018 nezjistilo novou vasku-
lopatii, PSA obou ACI byla plné oblitero-
vana (obr. 2D). Nové vsak byl zjistén asymp-
tomaticky chronicky hematom temporalné
vlevo 18 X 9 X 22 mm a drobna posthemora-
gickd loZiska v bazalnich gangliich vlevo.
Neurofibromatéza typ 1 je podminéna
mutaci NF-1 genu na 17. chromozomu s au-
tozomalné dominantni dédi¢nosti nebo
vznikajici de novo (30-50 %). Mutace vede ke
ztrdté tvorby neurofibrominu, proteinu od-
povédného za kontrolu rlstu bunék. Kom-
plikace u NF-1 vyplyvaji z rlstu tumord de-
formujicich nervovou tkan a poskozujicich
okolnftkan tlakem [1,2]. Délka Zivota pacientl
s NF-1 je ve srovnani s ostatni populaci asi
o 15 let kratsi. Mezi pficinami umrti byly 34x
Castéji malignity pojivové tkané, 5x malig-
nity mozku, dale vaskulopatie, v¢. cerebro-
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vaskuldrnich, hlavné u pacientd do 40 let
veéku [4]. U NF-1 vaskulopatie je popsano ne-
kolik patogenetickych mechanizm: dys-
plazie hladké svaloviny, proliferace nervd
v cévni sténé a komprese ¢i invaze neurofib-
romatdzni tkdné do cévni stény [1,5]. Léze se
manifestuji stendzou (rendIni tepny s reno-
vaskuldrni hypertenzi nebo intrakranialnich
arterif — moyamoya syndrom), disekci, aneu-
ryzmatem (zejména extrakranidlnich a vel-
kych intratorakalnich cév) nebo rupturou po-
stizené cévy a krvacenim (napf. se vznikem
hemotoraxu). Kaas et al identifikovali vasku-
lopatii u 14/80 (18 %) déti s NF-1, z toho 86 %
bylo cerebrovaskularnich a 14 % perifernich
vaskulopatif [6]. Oderich et al identifikovali
76 vaskuldrnich abnormalit u 31 pacient(:
38 aneuryzmat (50 %), 20 arteridInich stenéz
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Obr. 1. (A) Axidlni fez z CTA s rozsdhlym hemotoraxem vlevo; (B) CTA s pseudoaneuryzmatem v povodi a. transversa colli vlevo; (C) kon-
trolni CTA po embolizaci, vak pseudoaneuryzmatu se neplni; (D) axidlni fez z CTA s velkym mediastindlnim hematomem.

Fig. 1. (A) Axial CTA scan with huge hemothorax on the left side; (B) CTA with pseudoaneurysm on the left subclavian artery; (C) angio-
gram after embolization; (D) axial CTA scan with large mediastinal hematoma.

(26 %), 5 arteriovendznich malformaci (7 %),
5 arteril komprimovanych nebo narusenych
neurdinfm tumorem (7 %). Aorta byla po-
stizena ve 22 %, rendlni arterie v 16 %, me-
zentericka arterie v 16 %, karoticko-verte-
bralni povodi v 13 %, intracerebralni povodi
v 5 % a subklavio-axilarni a iliofemoraini ar-
terie ve 4 % [1]. VétSina vaskularnich abnor-
malit je viak asymptomaticka, ¢asto se vyviji

postupné a mize postihovat vice cév sou-
¢asné [11. Klinicky signifikantni 1éze jsou re-
lativné vzacné (2 %), periodické skriningové
vysetfeni na vaskulopatie se u pacientd
s NF-1 nedoporucuje [1].

Aneuryzmata pfedstavuji potencidlné
Zivot ohrozujici komplikaci NF-1. V literature
je popsana fada pfipadd spontanniho ma-
sivnfho hemotoraxu, vétsinou u Zen ve 4.-5.

dekadé Zivota, s Uspésnou lécbou, ale i pfi-
pady letdInfi. Hamasaki et al popsali pfipad
66leté Zeny s rupturou PSA levé arteria thora-
cica interna osetfeného endovaskularné. Pi
kontrolnim CT bylo popsano dalsi neprasklé
aneuryzma ACI taktéZ endovaskularné oset-
fené [7]. Popsany jsou také kazuistiky extra-
kranialnich asymptomatickych [8] a symp-
tomatickych aneuryzmat ACI osetfenych
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Obr. 2. (A) Angiogram s PSA ACl vpravo; (B) prichodny stent a remodelace ACl vpravo 8 let po zavedeni stentu na multiplanarni rekon-
strukci z CTA (fijen 2017); (C) na CTA z fijna 2017 rovnéz zjisténo PSA na ACI vlevo (multiplanarni rekonstrukce); (D) MRA zobrazuje pri-

chodné ACl bilaterdlné bez plnéni PSA.

AC - arteria carotis interna; PSA — pseudoaneuryzma

Fig. 2. (A) Angiogram with PSA on the right ICA; (B) remodelling of the right ICA with patent stent on CTA performed in October 2017
(multiplanar reconstruction); (C) PSA of the left ICA on CTA performed in October 2017; (D) MRA of the carotid arteries without PSA

opacification after stent implantation.

ICA —internal carotid artery; PSA — pseudoaneurysm

endovaskuldrné [9] nebo chirurgicky [5], ale
i letalni ruptura ACI [10].

Kauzélni terapie NF-1 neexistuje. U nahle
vzniklych Zivot ohrozujicich stavl je u pacientd
s mnohocetnymi neurofibromy a charakteris-
tickymi skvrnami ddlezité pomyslet na kom-
plikace spojené s NF-1 vaskulopatiemi (ma-
sivnf krvaceni) s nutnosti rychlého stanovenf
diagndzy a v¢asného osetfeni postizené cévy,
endovaskuldrné nebo chirurgicky. Chirurgické
oSetfeni postizené tepny je viak limitovano
fragilitou cévni tkdné u NF-1 [5].

U ndmi prezentovaného pacienta
s NF-1 doslo v ¢ase k opakovanym ruptu-
ram velkych cév s Zivot ohrozujicim hemo-
toraxem. Pfi kontrolnich vysetfenich byla
postupné nalezena asymptomaticka diseku-
jici PSA na obou ACI, kterd byla Uspésné en-
dovaskularné osetfena, ale i fada dalsich
drobnych vaskulopatii. Pacient je nadale

dispenzarizovan na plicni a neurologické
ambulanci s pravidelnymi kontrolnimi CTA
aMRA v Case. Genetické vysetfeni u pacient(
s NF-1 je mozné pfi planovani rodicovstvi (in-
trauterinné a preimplantac¢né). Nami prezen-
tovany pacient rodi¢ovstvi neplanoval, proto
genetické vysetfeni nebylo indikovéano.
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