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Vážená redakce,

neurofi bromatóza typ 1 (NF-1) neboli von 

Recklinghausenova nemoc je onemocnění 

postihující periferní nervový systém abnor-

málním růstem neuroektodermálních tu-

morů. Frekvence výskytu v populaci je 

1 : 3 000 osob. Platná dia gnostická kritéria 

pro NF-1 jsou přítomnost dvou a více z ná-

sledujících příznaků: tzv. café-au-lait skvrn 

(skvrny barvy bílé kávy), drobných pigmen-

tových skvrn, neurofibromů, kostních de-

formit, Lischových uzlíků (hamartomů) 

duhovky, gliomu optického nervu a příbuz-

ného 1. stupně s NF-1 [1,2]. 

Prezentujeme případ pa cienta s NF-1 

s mnohočetnými podkožními fibromy 

a skvrnami „café-au-lait“ od dětství a nega-

tivní rodin nou anamnézou (de novo mutace). 

U pa cienta došlo ve 37 letech věku v březnu 

2009 k první závažné komplikaci. Byl jím 

spontán ní masivní levostran ný hemotorax 

(obr. 1A), který pa cient vnímal jako silnou bo-

lest v levé polovině hrudníku, se závažnou 

anemizací a s koaguly komprimujícími levou 

plíci. Dle CT hrudníku bylo zdrojem krvácení 

malé pseudoaneuryzma (PSA) na arteria 

transversa col li vlevo (obr. 1B). Vak PSA a pří-

vodní i odvodní tepna byly úspěšně endo-

vaskulárně ošetřeny směsí tkáňového lepidla 

a olejové kontrastní látky (obr. 1C). Následně 

po 2 dnech byla torakoskopicky odstraněna 

koagula z pleurální dutiny. Po operaci byl pro 

akutní respirační selhání krátkodobě hospi-

talizován na klinice anesteziologie a resusci-

tace. Postupně se pa cient plně zotavil [3]. 

V říjnu 2009 bylo při MR vyšetření pro 

5 let trvající bolesti hlavy migrenózního 

typu detekováno nesouvisející a neprasklé 

12 × 9 × 16 mm disekující PSA v krčním 

úseku arteria carotis interna (ACI) vpravo 

(obr. 2A). To bylo v lednu 2010 endovasku-

lárně ošetřeno zavedením samoexpandibil-

ního stentu.

V říjnu 2016 došlo k recidivě bolesti na 

hrudi a mezi lopatkami s rozvojem bezvě-

domí s hypotenzí a tachykardií. Urgentní 

CTA plic prokázala objemný hematom před-

ního mediastina působící kompresi žilních 

struktur a levé srdeční síně s posunem srdce 

kaudálně, extravazace kontrastní látky ne-

byla patrná (obr. 1D). Jediným viditelným 

zdrojem krvácení mohlo být PSA 17 × 7 mm 

těsně za odstupem levé arteria thoracica in-

terna s těsným vztahem k arteria subclavia, 

které nebylo pro vysoké riziko úniku embo-

lizačního činidla do periferie levé horní kon-

četiny vhodné k endovaskulárnímu ošetření. 

Při progredujících projevech obstrukčního 

a hemoragického šoku byla provedena ur-

gentní chirurgická revize levého hemitoraxu 

s deliberací plíce, evakuací hemotoraxu a li-

gací cév. Peroperační významné krvácení vy-

žadovalo substituci transfuzními přípravky. 

O několik dnů později následovala operační 

revize levého hemitoraxu s evakuací koagul. 

Při propuštění byl pa cient v dobrém stavu. 

Kontrolní CTA mozkových tepen a aorty 

v říjnu 2017 potvrdila plnou obliteraci ošet-

řeného aneuryzmatu na pravé ACI (obr. 2B). 

Novým nálezem bylo disekující PSA 

18 × 8 × 18 mm v krčním úseku levé ACI 

(obr. 2C), mírné ektazie arteria iliaca com-

munis (AIC) oboustran ně s drobnou 5mm 

disekcí distálního úseku levé AIC a 4 mm di-

sekce proximálního úseku levé arteria femo-

ralis com munis. PSA levé ACI bylo v prosinci 

2017 ošetřeno zavedením samoexpandibil-

ního stentu, který byl dodilatován balonkem.

Plánované kontrolní vyšetření MRA 

mozku v únoru 2018 nezjistilo novou vasku-

lopatii, PSA obou ACI byla plně oblitero-

vána (obr. 2D). Nově však byl zjištěn asymp-

tomatický chronický hematom temporálně 

vlevo 18 × 9 × 22 mm a drobná posthemora-

gická ložiska v bazálních gangliích vlevo.

Neurofibromatóza typ 1 je podmíněna 

mutací NF-1 genu na 17. chromozomu s au-

tozomálně dominantní dědičností nebo 

vznikající de novo (30– 50 %). Mutace vede ke 

ztrátě tvorby neurofi brominu, proteinu od-

povědného za kontrolu růstu buněk. Kom-

plikace u NF-1 vyplývají z růstu tumorů de-

formujících nervovou tkáň a poškozujících 

okolní tkáň tlakem [1,2]. Délka života pa cientů 

s NF-1 je ve srovnání s ostatní populací asi 

o 15 let kratší. Mezi příčinami úmrtí byly 34× 

častěji malignity pojivové tkáně, 5× malig-

nity mozku, dále vaskulopatie, vč. cerebro-

vaskulárních, hlavně u pa cientů do 40 let 

věku [4]. U NF-1 vaskulopatie je popsáno ně-

kolik patogenetických mechanizmů: dys-

plazie hladké svaloviny, proliferace nervů 

v cévní stěně a komprese či invaze neurofi b-

romatózní tkáně do cévní stěny [1,5]. Léze se 

manifestují stenózou (renální tepny s reno-

vaskulární hypertenzí nebo intrakraniálních 

arterií –  moyamoya syndrom), disekcí, aneu-

ryzmatem (zejména extrakraniálních a vel-

kých intratorakálních cév) nebo rupturou po-

stižené cévy a krvácením (např. se vznikem 

hemotoraxu). Kaas et al identifi kovali vasku-

lopatii u 14/ 80 (18 %) dětí s NF-1, z toho 86 % 

bylo cerebrovaskulárních a 14 % periferních 

vaskulopatií [6]. Oderich et al identifi kovali 

76 vaskulárních abnormalit u 31 pa cientů: 

38 aneuryzmat (50 %), 20 arteriálních stenóz 
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(26 %), 5 arteriovenózních malformací (7 %), 

5 arterií komprimovaných nebo narušených 

neurálním tumorem (7 %). Aorta byla po-

stižena ve 22 %, renální arterie v 16 %, me-

zenterická arterie v 16 %, karoticko-verte-

brální povodí v 13 %, intracerebrální povodí 

v 5 % a subklavio-axilární a iliofemorální ar-

terie ve 4 % [1]. Většina vaskulárních abnor-

malit je však asymp tomatická, často se vyvíjí 

postupně a může postihovat více cév sou-

časně [1]. Klinicky signifi kantní léze jsou re-

lativně vzácné (2 %), periodické skríningové 

vyšetření na vaskulopatie se u pa cientů 

s NF-1 nedoporučuje [1]. 

Aneuryzmata představují potenciálně 

život ohrožující komplikaci NF-1. V literatuře 

je popsána řada případů spontán ního ma-

sivního hemotoraxu, většinou u žen ve 4.– 5. 

dekádě života, s úspěšnou léčbou, ale i pří-

pady letální. Hamasaki et al popsali případ 

66leté ženy s rupturou PSA levé arteria thora-

cica interna ošetřeného endovaskulárně. Při 

kontrolním CT bylo popsáno další neprasklé 

aneuryzma ACI taktéž endovaskulárně ošet-

řené [7]. Popsány jsou také kazuistiky extra-

kraniálních asymp tomatických [8] a symp-

tomatických aneuryzmat ACI ošetřených 

Obr. 1. (A) Axiální řez z CTA s rozsáhlým hemotoraxem vlevo; (B) CTA s pseudoaneuryzmatem v povodí a. transversa colli vlevo; (C) kon-
trolní CTA po embolizaci, vak pseudoaneuryzmatu se neplní; (D) axiální řez z CTA s velkým mediastinálním 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. 
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endovaskulárně [9] nebo chirurgicky [5], ale 

i letální ruptura ACI [10]. 

Kauzální terapie NF-1 neexistuje. U náhle 

vzniklých život ohrožujících stavů je u pa cientů 

s mnohočetnými neurofi bromy a charakteris-

tickými skvrnami důležité pomýšlet na kom-

plikace spojené s NF-1 vaskulopatiemi (ma-

sivní krvácení) s nutností rychlého stanovení 

dia gnózy a včasného ošetření postižené cévy, 

endovaskulárně nebo chirurgicky. Chirurgické 

ošetření postižené tepny je však limitováno 

fragilitou cévní tkáně u NF-1 [5]. 

U námi prezentovaného pa cienta 

s NF-1 došlo v čase k opakovaným ruptu-

rám velkých cév s život ohrožujícím hemo-

toraxem. Při kontrolních vyšetřeních byla 

postupně nalezena asymp tomatická diseku-

jící PSA na obou ACI, která byla úspěšně en-

dovaskulárně ošetřena, ale i řada dalších 

drobných vaskulopatií. Pa cient je nadále 

dispenzarizován na plicní a neurologické 

ambulanci s pravidelnými kontrolními CTA 

a MRA v čase. Genetické vyšetření u pa cientů 

s NF-1 je možné při plánování rodičovství (in-

trauterin ně a preimplantačně). Námi prezen-

tovaný pa cient rodičovství neplánoval, proto 

genetické vyšetření nebylo indikováno.
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Obr. 2. (A) Angiogram s PSA ACI vpravo; (B) průchodný stent a remodelace ACI vpravo 8 let po zavedení stentu na multiplanární rekon-
strukci z CTA (říjen 2017); (C) na CTA z října 2017 rovněž zjištěno PSA na ACI vlevo (multiplanární rekonstrukce); (D) MRA zobrazuje prů-
chodné ACI bilaterálně bez plnění PSA. 
ACI – 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 
opacifi cation after stent implantation.
ICA – internal carotid artery; PSA – pseudoaneurysm
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