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DIFERENCIALNI DIAGNOSTIKA V PEDIATRII

Vzacna puchyrnata onemocnéni détského véku
a jejich diferencialni diagnostika

Rare bullous diseases of childhood and their differential diagnosis
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KAZUISTIKA 1

SOUHRN

Capkova $. Vzacna puchyinata onemocnéni détského véku a jejich diferencialni diagnostika

Dermatologové i détsti |ékari dobfe védi, ze kize kojencl a malych déti je, vzhledem ke své stavbé, nachylna
ke vzniku puchy¥a. S puchyfnatymi onemocnénimi se proto viichni setkdvdme ¢asto (tlakové puchyfe, popéleniny,
solarni dermatitida, bul6zni impetigo, onemocnéni vyvolané virem herpes simplex nebo virem varicella zoster). Jsou
ale zavazné puchy¥naté choroby, které jsou v détském véku vzacné (autoimunitni puchy¥naté choroby nebo nékteré
genodermatézy), kde stanoveni diagnézy vyZaduje velké zkudenosti a znalosti. Ve svém sdéleni autorka prezentuje
étyfi vzacna puchyfnatd onemocnéni a jejich vyvoj u svych dlouhodobé sledovanych détskych pacientd.

Kli¢ova slova: puchyinata onemocnéni, diferencialni diagnéza, incontinentia pigmenti, difuzni koZni mastocytéza,
lipoidni proteindza, pemphigus foliaceus

SUMMARY

Capkova $. Rare bullous diseases of childhood and their differential diagnosis

Dermatologists as well as pediatricians are well aware that, due to its structural characteristics, the skin of infants
and young children is prone to blister formation. Consequently, all of us encounter bullous conditions frequently
(friction blisters, burns, solar dermatitis, bullous impetigo, diseases caused by herpes simplex virus or varicella-
zoster virus). However, there are severe bullous disorders that are rare in childhood (autoimmune bullous diseases
or certain genodermatoses), in which establishing the diagnosis requires extensive experience and expertise. In this
presentation, the author introduces four rare bullous diseases and their clinical course in pediatric patients followed
long term.
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Korespondujici autorka:

MUDr. Stépénka Capkova

Emeritni primafka Dermatologického oddéleni pro déti
Fakultni nemocnice Motol a Homolka
stepanka.capkova@seznam.cz

kaze. Pri vySetfeni u nas byly dobre patrné pruhy drobnych

Pred dvaceti lety na nase odd€leni mladi manzelé, ktefi po-
chazeli ze Syrie, privezli novorozenou hol¢icku Aishu, ktera
byla pravé propusténa z malé vzdalené porodnice s doporu-
¢enim k vySetreni v Motole. Divenka byla ze 3. rizikové gravi-
dity, obé predchozi téhotenstvi skonc¢ila abortem ve 3. mésici.
Zde probéhl v terminu spontanni porod zahlavim, novoroze-
nec byl donoseny, nekriseny, poporodni adaptace byla dobra.

Druhy den po porodu se na obou tvari¢ckach objevil vysev
svétle Cervenych drobnych papul a v dalsich dvou dnech do-
s$lo na pazich, stehnech i bércich k vysevu drobnych puchyi-
ka v pruzich, které kopirovaly linie embryonalniho vyvoje

i vétsich puchyrki na konéetinach v Blaschkovych liniich,
které se na lytkach ménily i ve vétsi buly (obr. 1, 2). Nékolik
pruhovitych lozisek se béhem tydne objevilo i na téle. Cha-
rakteristické rozloZeni 1ézi umozni v typickém pripadé dét-
skému dermatologovi pomyslet na diagn6zu incontinentia
pigmenti (IP) jiz pfi prvém vySetieni. V méné typickych pri-
padech je diferencidlni diagn6za obtiZzn4, je treba vyloudit
herpes simplex, bulézni impetigo, aplasia cutis congenita
nebo i epidermolysis bullosa. Dulezita je u této genodermato-
zy rodinnd anamnéza; otec Aishi mluvil trochu anglicky a ri-
kal, Ze je zdrav, ale o zdravotnim stavu maminky své dcerky
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| Obr. 2: Incontinentia pigmenti

| Obr. 1: Incontinentia pigmenti

ani jeji rodiny nevédél nic. Maminka mluvila jen arabsky. Hol-
¢icka prospivala, byla kojen4, 4 tydny po porodu se puchyie
zacaly samovolné hojit, utvorily se vsude krusty a za 8 tydnt
byly vsechny 1éze zhojené. Protoze IP byva spojena s radou
systémovych zmén, odeslali jsme Aishu na neurologické, or-
topedické, kardiologické a o¢ni vysetreni, kde nebyla zjisténa
zadna patologie. Pozdéji byla pro opoZzdénou dentici i na zub-
nim vySetreni, kde v dalsich letech zjisténa ¢aste¢na ano-
dontie a kénicky tvar zubt. Predali jsme dévcatko i do péce
genetikt k potvrzeni diagnézy a genetickému poradenstvi;
rodice si prali brzy dalsi dité. Pfi kontrole v roce méla hol-
¢icka na ruckach i nozkach na dorzalni strané vétsiny prsttt
verukdzni léze v pruzich (obr. 3) a ve vlasové oblasti na teme-
ni lozisko alopecie velikosti 5 x 3cm. V 19 mésicich jsme po-
zorovali zvlastni pruhovité hyperpigmentace, tzv. ¢insky vzor,
konfigurace typicky sledovaly Blaschkovy vyvojové linie kuze

| Obr. 3: Incontinentia pigmenti
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na trupu i koncetinach (obr. 4). Tehdy prisla maminka sama
s ditétem, jiz mluvila trochu ¢esky a diskrétné mi sdélila, ze
vi, na co jsem se ptala pri nasem prvnim setkani. Kdyz ji bylo
18, rodice ji poslali k pfibuznym do USA, aby si nechala upra-
vit zuby, ma nékolik implantati. A také mi ukazala, Ze ma
na dolnich konéetinach nékolik dlouhych atrofickych depig-
mentovanych pruhtt. Manzel pry o ni¢em z toho nesmi védét.

Aishu jsem potom vidéla az v 18 letech, ¢erstvé odmatu-
rovala. Krasna snéda divka s dlouhymi ¢ernymi vlasy, alo-
pecii umi dobre zacesat. Kiize je bez jakékoli patologie,
jen na nehtech rukou jsou podélné ryhy a misty ,,doli¢ky“.
Na ortodoncii fesi chybéni nékterych zubt, zatim nosi rov-
natka. Pfivedla mi ukéazat svoji o 5 let mladsi sestru, ktera je
diky genetickému poradenstvi zdrava.

Incontinentia pigmenti je neuroektodermalni onemoc-
néni, které se projevuje jiz v prvych dnech po porodu cha-
rakteristickymi koZznimi priznaky, ale velmi ¢asto je dopro-
vazeno i zavaznymi priznaky systémovymi. IP je zptisobena
mutaci v genu IKBKG (dfive NEMO) na chromozomu Xq28.
Dédi¢nost je X-dominantni, u muzského plodu je IP letalni
béhem intrauterinniho vyvoje, u Zen je variabilni klinicky
obraz. Nazev choroby je odvozen od predstavy, Ze pres ba-
zalni membranu epidermis unika melanin do hornich vrstev

| Obr. 4: Incontinentia pigmenti



koria a dochézi proto k ,,inkontinenci melaninu“. Kozni pro-
jevy sleduji Blaschkovy linie a vyskytuji se ve étyfech sta-
diich, ktera se ¢asto prekryvaji. Prvé stadium — vezikul6z-
ni — za¢ina v prvém tydnu zZivota. Dochazi k vysevtum drob-
nych puchyrkq, které jsou na konc¢etinach uspofadany v pru-
zich, na trupu v loziskach. V téchto mistech ¢asto predchazi
zarudnuti pokozky. Puchyrky se vétsinou béhem 1-2 tydnt
hoji, ale dochazi k opakovanym vyseviim v bizarnich konfi-
guracich. Druhé stadium — verrukézni — a treti stadium —
hyperpigmentace — zacinaji okolo 1. az 3. roku zivota a pre-
trvavaji do puberty. Ctvrté stadium — atrofické — se obje-
vuje az v dospélosti, bélavé pruhy na dolnich konéetinach,
a to jen unékterych Zen. Ve vsech stadiich mohou byt zmény
na nehtech, nej¢astéji doli¢kovani nebo ryhovani nehtt, ale
i podnehtové hyperkerat6zy. Byvaji postiZené i vlasy, jsou
ridké a jemné, ¢asta byva alopecie na temeni. Onemocnéni
je ¢asto doprovazeno zavaznymi priznaky systémovymi. Ab-
normality zubu se vyskytuji u 90 %, skeletu u 40 %, abnor-
mality CNS u45% a o¢ni u 35% pacientek s IP.

KAZUISTIKA 2

Popisuji prubéh onemocnéni a 1é¢bu chlapce, ktery byl unas
sledovan do Sesti let a kterému jsme v 5 mésicich stanovi-
li diagnézu vzacného typu kozni mastocytozy. Tfi mésice
po narozeni se objevil na nozkach a brisku husty vysev ne-
pravidelné ovalnych makul a makulopapul ¢ervenofialové
barvy velikosti 1-2 cm. Stejné 1éze se rozsifily béhem dalsich
2 tydnu na cely trup, do vlasku a na lateralni partie obliceje.

| Obr. 5: Difuzni koZni mastocytéza
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V trislech a na hlavi¢ce se objevily zaroven puchyte s ten-
kou krytbou a zlutavym obsahem. Dariertv znak byl silné
pozitivni. Makulopapuly postupné v dalsich mésicich sply-
valy do velkych zlutavych ploch s nepravidelnou strukturou
pomerancové kury a kdekoli na kiZi se ¢asto objevovaly pu-
chyte a buly (obr. 5, 6). Vysevy puchyit doprovazely bourli-
vé celkové priznaky: flush, prijmy, kolapsové stavy, ki‘ece,
bolesti bficha a dusnost. Chlapec byl vySetifen na Pediatric-
ké klinice i na nasem oddéleni, ale podezieni na systémo-
vou mastocytézu se nepotvrdilo i pres trvale vysoké hladiny
tryptazy v séru. Hematologické, biochemické, imunologické
(imunoglobuliny, potravinové a inhala¢ni alergeny), endo-
krinologické a neurologické vySetieni, UZ bricha a panve,
o¢ni i antropometrické vysetieni, vSe bylo v normé. Uzavreli
jsme proto diagn6zu jako difuzni kozni mastocytézu. S ro-
di¢i byl probran rezim ditéte, zavedena diisledna prevence
zapoceni a mechanického treni, dieta kojici matky a pozdé-
ji ditéte. Bylo nasazeno ve vysoké davce antihistaminikum
I. generace — dimetinden maleas (Fenistil gtt). Prabéh byl
vSak stale zavazny se zhorsujicimi se koznimi i celkovymi
priznaky. Postupné jsme pridavali stridavé v maximalnich
davkach v té dobé vsechna dosazitelnd antihistaminika
II. generace, ale paradoxné po jejich nasazeni vzdy doslo bé-
hem 2 az 4 hodin k takovému zhorseni koznich i celkovych
priznakt, které opakované vedlo k hospitalizaci. Rodice,
zoufali z prubéhu onemocnéni, se spojili s fadou zahranié¢-
nich pracovist, kde konzultovali moznosti dal$ich vysetteni
a jiné 1é¢by. Matka se stala ¢lenkou mezinarodniho grémia
pro 1é¢bu mastocytdzy a jeji syn byl zarazen do mezinarodni
studie, ktera sledovala pribéh onemocnéni u déti, které byly

| Obr. 6: Difuzni koZni mastocytéza
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Obr. 7: Difuzni
koZni masto-

cytdza

oSetrovany emulzi pro lokalni pouziti s obsahem kromogly-
katu sodného (Altoderm). Kromoglykat sodny (Nalcrom) byl
podavan ve vysokych davkach i peroralné s dobrou toleranci
a dobrym klinickym efektem. Vékem se stav ktize postupné
zlepsSoval a celkovych priznaku ubyvalo. V Sesti letech byla
ktiZe na trupu i koncetinach ztlustéla a hruba, Zlutocervené
barvy, pfipominala pomeranc¢ovou ktru, se zvyraznénymi
koznimi ryhami v axilach (obr. 7). Puchyte se tvorily jiz zcela
vyjimec¢né po piehrati v letnim obdobi nebo pfi mimoiadné
fyzické aktivité se zapocenim.

Mastocytozy jsou onemocnéni zpusobena proliferaci
patologického klonu mastocytd, ktery infiltruje jeden nebo
vice organtt. Jednim z téchto organu muze, ale nemusi byt
kaze. Pokud je postizena kiize a prokaze se, Ze zZadny jiny
organ postizen neni, mluvime o kozni mastocytéze (KM).
Délime ji do 3 skupin (tab. 1).

Mastocytozy tvori heterogenni skupinu onemocnéni,
vyznacujici se abnormdalnim zmnozZenim mastocytia (MC)
v ktizi nebo i vjinych organech a tkanich. Klonalni prolifera-
ce MC je vétsinou zpuisobena mutaci genu c-kit, ktery kéduje
protein KIT (receptor pro stem cell factor, ktery ovliviiuje Zi-
votni cyklus MC). U déti prevazuji kozni formy mastocytézy
na rozdil od dospélych, kde naopak prevazuji formy systé-
mové. Nejcastéjsimi formami kozni mastocytézy v détském
véku jsou mastocytom a makulopapulézni mastocytéza
(drive urticaria pigmentosa). Difuzni koZni mastocytéza je
u déti vzacna a svym prubéhem nejzavaznéjsi. Projevy KM
¢asto vykazuji pozitivni Dariertv priznak — po mechanic-
kém podrazdéni dochazi ke zdureni kuze, zarudnuti, své-
déni, které trva obvykle 30 minut, nékdy az nékolik hodin,
muze dojit i k tvorbé puchyre.

Difuzni KM zacdiné vétsinou jiz v kojeneckém véku, né-
kdy pretrvava do dospélosti, ale miZze se samovolné zhojit
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Tab. 1: Klasifikace koZni mastocytézy dle International Consensus
Classification (1CC) 2022

Typ koZni mastocytézy Zastoupeni
Makulopapulézni

o R . . 75%
(dfive nazyvana urticaria pigmentosa): > 3 projevy
Difuzni 5%
Mastocytom: < 3 projevy 20%

do 5let. Kiize je mastocyty infiltrovana v celém rozsahu a kli-
nicky obraz je velmi pestry. U kojenctt dominuji Siroké buly
nebo puchyre se zlutavym nebo hemoragickym obsahem,
které se tvori po mechanickych podnétech nebo spontanné
a hoji se bez jizev. Krytby puchyia se snadno strhavaji, vzni-
kaji eroze, které se mohou sekundarné infikovat. Prabéh je
v prvnich mésicich Zivota velmi bourlivy, az zZivot ohrozujici,
se zvracenim, dusnosti, koagulopatiemi a septickym stavem.
V dalsich letech je puchyitt méné, kuze je hladka s mnoho-
Cetnymi splyvajicimi Zlutavymi papulami, davajicimi kazi
vzhled pomeranc¢ové kuary. V typickych pripadech je ktze
ztlustéla, normalni barvy, nebo je ¢ervenozluta, téstovita, se
zvyraznénymi koznimi ryhami v axilach a v trislech.

Difuzni KM ma4 $irokou diferencialni diagnézu. Muze pri-
pominat erytrodermii pri atopické dermatitidé ¢i syndro-
mech s imunodeficity, syndrom stafylokokové oparené kiize,
epidermolysis bullosa, keratinopatickou ichtyézu, histiocy-
t6zu z Langerhansovych bunék nebo incontinentia pigmenti.

KAZUISTIKA 3

Daniel se narodil na Ukrajiné jako dité z prvni fyziologické
gravidity. Porod probél v terminu, sekei pro polohu plodu.
Vybaven zraly, dono$eny novorozenec, ktery nasledné pro
novorozenecky ikterus absolvoval 1é¢bu fototerapii. Kojen byl
5 tydnt, dale preveden na umélou vyzivu, dobre prospival.
Rodinna anamnéza je bez pozoruhodnosti, kozni ani alergic-
ké onemocnéni v rodiné neni, sourozence chlape¢ek nema.
Od narozeni si rodic¢e v§imali, Ze i kdyz Daniel place, nevy-
dava zadné zvuky. Pro tuto afonii byl opakované vysetiovan
na ruznych pracovistich. Od 3 mésict chlapecek obcas vyda-
val tiché chraplavé zvuky, ale k dalsimu zlepS$eni jiz nedoslo.
Ani tuto dysfonii lékati nedovedli vysvétlit, a tak se rodice
rozhodli prestéhovat do Ceska a pozadali o vysetieni na Kli-
nice us$ni, nosni a kréni v Motole, kde byl v 10 mésicich Daniel
hospitalizovan se zavérem: epiglottis silnéjsi, otok, prekrveni
a zhrubéni hlasovych vazi, které domykaji. Bez papilom.
Tehdy jsem chlapecka poprvé vidéla pti konzilidrnim vy-
Setfeni. Pfi nasem setkani nemél zadné Cerstvé léze. Matka
mne informovala, Ze mél ihned po porodu ndpadné suchou
a zarudlou olupujici se pokozku, coz se upravilo béhem
10 dntt pfi pouzivani bézné détské kosmetiky. V prvych 8 ty-
dnech zivota byla problémem i tporna dermatitida pri okra-
jich plen. Pokozka byla velmi citliva a pfiblizné od 6 mésictt
rodi¢e pozorovali ¢ervenofialové skvrny s krustami, nejprve
na ruckach a zapéstich, od 8. mésice na hyzdich a od 10. mé-
sice i na krku. Nasledné v téchto mistech vznikaly okrouhlé
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| Obr. 8: Lipoidni proteinéza |

eroze, které se vzdy dlouho hojily hlubokymi jizvami. Dlouho
a $patné se hojily i bézné détské odieniny a skrabnuti.

Znovu jsem chlapecka vidéla v roce a ptl pti prijeti na laz-
kové oddéleni Pediatrické kliniky 2. LF UK a FN Motol. Byla
planovana bronchoskopie s vySetfenim anatomickych pomé-
ra v hornich cestach dychacich; pretrvaval stridor, dysfonie
funkéniho charakteru a pri plac¢i distanéni fenomény. Bron-
choskopie neprokazala strukturalni anomalie velkych dycha-
cich cest. Hlasové vazy byly volné pohyblivé, zjisténa jen leh-
ka hyperreaktivita laryngu. V bronchoalveolarni lavazi bylo
vys$si zastoupeni lymfocytt, ojedinélé eozinofily, lipofagy byly
jen necetné; mykologie byla mikroskopicky i kultiva¢né nega-
tivni; mikrobiologie jen s ojedinélym nalezem Streptococcus
pneumoniae, anaerobni a mikroaerofilni kultivace negativni.

Vysettila jsem drobného, zamlklého, ustraseného chlap-
ce s napadné bledou, mékkou, tenkou pokozkou. Mél jemné
a tenké svétlé a pomalu rostouci vlasky, nehty bez patolo-
gie, fidké zoubky s tenkou sklovinou a mnoha kazy. Na za-
dech mél nékolik okrouhlych puchyit velikosti drobnych
minci s tenkou jiz strzenou krytbou, jeji zbytky byly v okoli
1ézi. V obli¢eji bylo nékolik erozi krytych hemoragickymi
krustami a drobné hluboké jizvicky okolo o¢i, na krku néko-
lik okrouhlych a ovalnych, hlubokych, ostfe ohrani¢enych
jakoby vykrojenych jizev (obr. 8—10). Pomyslela jsem na né-
kterou ektodermalni dysplazii nebo vzacnou metabolickou
poruchu. Naplanovali jsme s rodi¢i fadu jiz ambulantnich
vySetieni timto smérem zamérenych. Probihala postupné
a vSechna se podartilo zkompletovat aZ ve 4 letech. Rodina
zila daleko mimo Prahu a chlapec byl mimoradné ¢asto ne-
mocny. V krevnim obraze vysoké eozinofily, biochemie véet-
né stopovych prvkit a minerala a tuka v normé. Endokrino-
logie bez patologie. Vimunologii vy$si imunoglobuliny A i M
a cirkulujici imunokomplexy, autoprotilatky nenalezeny, po-
travinova ani jina alergie nezji§téna, buné¢né imunita v nor-
mé. Vysetieni dédiénych metabolickych vad neprokézalo

Obr. 9: Lipoidni proteinéza I

Obr. 10: Lipoidni proteinéza

zavaznou metabolickou poruchu. Kontrolni otorinolaryngo-
logické vysetieni ukazalo prosaklou epiglottis, vétsi a vyssi
hrtan. Rodi¢tum bylo doporuceno uvazit endoskopické a elek-
tromyografické vysetieni hlasivek v celkové anestezii a 1é-
¢ebné dexamethason-dihydrogenfosfat intraven6zné; oboji
zatim rodi¢e odmitli. V koZni biopsii barvenim na elastiku ani
v dalsich specialnich barvenich (PAS, mucikarmin, trichrom,
alcidanova modr) nebyly prokazany patologické zmény.

V Centru molekularni biologie a genové terapie v Brné
vySetien ,,dermatologicky panel“ a detekovany pravdépo-
dobné patogenni sekvenéni varianty v genu IKBKG (dtive
NEMO), dédi¢nost XLR (X vazana recesivni i dominantni),
spojené s incontinentia pigmenti, imunodeficienci 33, hy-
pohidrotickou ektodermalni dysplazii s imunodeficienci,
anhidrotickou ektodermalni dysplazii s imunodeficienci,
osteopetrézou a lymfedémem; v genu OCA2, dédi¢nost AR,
spojené s okulokutannim albinismem typu 2.

Probirala jsem vysledky s kolegynémi a nase pani primar-
ka si vzpomnéla, zZe v Hurwitzové Clinical Pediatric Derma-
tology kdysi vidéla kratkou informaci o vzacném koznim
onemocnéni, pro které je typicky ,,husky voice. Slo o lipoid-
ni proteinézu (hyalinosis cutis et mucosae) (LP).

Vzorek materialu, drive zaslany do Brna, byl jesté cilené
dovySetien s podezi‘enim na toto onemocnéni a zjisténa sek-
venéni varianta nejasného vyznamu v genu ECM1, homozy-
got. Patogenni varianty v tomto genu jsou spojeny s lipoidni
protein6zou (LP), dédi¢nost AR. VySetfeni i rodiCe, oba jsou
ve varianté v genu ECM1 heterozygoty. Matka je navic hete-
rozygot i ve varianté v genu IKBKG a OCA2.

Daniela jsem vidéla jesté v 7 letech. Cerstvé kozni léze
(puchyte) miva jiz fidce, na volnych okrajich dolnich o¢nich
vi¢ek se jiz objevil pro LP typicky retézec koralkovitych pa-
pulek. Dysfonie se zlep$uje, modiiny nemiva, zlomeniny ani
vyrony nemél. Zacal chodit do $koly, vede si dobre, ale ne-
mocnost v kolektivu je stale velka.
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Lipoidni protein6za je vzacné onemocnéni; bylo naleze-
no pouze 74 praci, které splnily kritéria pripadi lipoid pro-
teinosis ve spojitosti s klinickymi daty. Nam trvalo témér
4 roky, nez jsme spravnou diagnézu stanovili, a v podstaté
jen ndhoda nas privedla k tomu, spojit k sobé 2 vedouci pfi-
znaky LP: dysfonii a kitrehkost pokozky s ,,divnym“ hojenim
puchyiu. Diferencidlné diagnosticky lze, v dobé objeveni
puchyi, uvazovat o buléznim impetigu nebo o nékterém
autoimunitnim puchyrnatém onemocnéni.

Lipoidni proteinéza (hyalinosis cutis et mucosae) je au-
tozomdalné recesivni onemocnéni charakterizované dysfo-
nii — chrapotem zac¢inajicim v kojeneckém véku a pozdéjsim
vyskytem nazloutlych, perli¢ckovych papuli a uzlika v kazi
a na sliznicich, nékdy i neurologickymi symptomy. Chrapot
i koZni 1éze jsou diisledkem abnormalniho ukladani hyalin-
niho materialu na dermoepidermélni junkei a perivaskular-
né. Molekularnim zékladem lipoidni proteinézy jsou mu-
tace v extracelularni matrix proteinu 1 (ECMI), ktery hraje
roli v adhezi kiize a interakcich proteina v blizkosti bazalni
membrany. Chraplavy nebo zastreny hlas, v dasledku po-
stizeni hlasivek, je klinickym rysem ve vSech pripadech. Ve-
zikuly nebo malé buly byvaji v kojeneckém nebo batolecim
véku pouze u 50 % déti, rychle eroduji s tvorbou hemoragic-
kych krust. Nasledné se vyvijeji hluboké varioliformni jizvy.
U poloviny pacientt se na volnych okrajich oénich vi¢ek ob-
jevuje retézec koralkovitych papulek. Flexury maji nazloutly
voskovy vzhled s difuznim ztlusténim ktize, nékdy se obje-
vuji hyperkeratotické plaky na loktech, kolenou a dlanich.
U pacientu s rozsahlymi projevy je pfitomno i postizeni rtu,
jazyka a dutiny tstni a zavazna dysfagie z infiltrace faryngu.
Dals$imi popsanymi znaky jsou hypohidroéza, hypertrichéza,
hypoplazie nebo aplazie stalych zubt a zhorseny rust nehtt.
Postizeni centralniho nervového systému je obvykle omeze-
no na asymptomatickou kalcifikaci (pozorovanou u 70 % pa-
cientt starsich 10 let), kterou lze na rentgenovém vysetreni
pozorovat jako bilateralni opacity nad sella turcica.

Lécba LP je pouze symptomaticka a spoc¢iva v chirurgic-
kém nebo laserovém odstranéni laryngealnich uzlikt nebo
tracheostomii pri laryngealni obstrukci. Ke zlepseni koz-
nich 1ézi, pokud je v dospélosti potreba, prispivaji estetické
zakroky, jako je naprt. laserovy resurfacing. Celkové podava-
né retinoidy (acitretin) mohou zlepsit chrapot a u nékterych
pacientt i kozni 1éze.

KAZUISTIKA 4

Uvadim kazuistiku dévéatka, které jsem méla v soustavném
sledovani a 1é¢bé nékolik let. Na lizkové oddéleni Pediat-
rické kliniky 2. LF UK a FN Motol byla pfijata k vysSetteni
pétileta divenka pro nékolik mésict recidivujici dermatozu
v obliceji, ve vlasech a na trupu. Pacientka byla z 2. rizikové
gravidity (otoky matky, 1x spontanni abortus). Od 6 tydnt
trpéla atopickou dermatitidou, kterd recidivovala nékoli-
krat za rok (hlavné v zavislosti na sezoné a pri béznych one-
mocnénich hornich dychacich cest) v oblic¢eji a ve flexuralni
predilekei konéetin. Otec nemocné mél celé détstvi téZ pro-
jevy atopické dermatitidy. Pacientka v batolecim véku trpéla
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Castéjsimi anginami a 2x prodélala otitidu. Matka udavala,
7e v kojeneckém véku mélo dévcatko alergii na kravské
mléko a pozdéji byla alergologickym vySetrenim zjisténa
pozitivita kozniho testu na koc¢ic¢i alergeny. Pét mésicu pred
prijetim na kliniku se po prodélaném hore¢natém virovém
onemocnéni objevila na vi¢kach a okolo tst zarudla boles-
tiva loZiska s krustami. Okoli ditéte pri¢italo zhorseni stavu
kaze atopickému ekzému, ale zavedenda a drive osvédcena
1é¢ba prubéh dermatézy nezlepsila. BEhem 2 mésictt doslo
k dalsimu zhorseni nalezu v obliceji (obr. 11) a objevila se
mokvajici a bolestiva loziska na $iji a na temeni hlavy. Dév-
¢e bylo opakované hospitalizovano na spadovém détském
oddéleni, ale celkova antibioticka 1é¢ba zlepsila lokalni na-
lez jen prechodné. Béhem dalsiho mésice lozZiska okolo tst,
nosu, na vickach a v okoli o¢i mokvala a pokryvala se krusta-
mi (obr. 12, 13). Na zadech doslo k vysevu drobnéjsich svét-
le ¢ervenych loZisek puchyrkt v anularnim a circinarnim
usporadani. V trislech, perianalné a perigenitalné vznikly
infiltrované zivé ¢ervené erodované bolestivé plochy. Diven-
ka méla navic hnisavou vulvovaginitidu a konjunktivitidu.
Pri konziliarnim vySetreni na détském koznim oddéleni
jsme pomysleli na rozsahlé projevy stafylokokového impeti-
ga nebo pocateéni stadium SSS syndromu (Staphylococcal
scalded skin syndrome). Kultivaéni vySetieni z krku, nosu,
lozisek na ktzi a z vulvy potvrdilo pfitomnost Staphyloco-
ccus aureus. V laboratornim vysetieni byly zanétlivé para-
metry nizké, krevni obraz bez leukocytozy, ale s lymfocyté-
zou a eozinofilii, biochemicka vysetteni byla v mezich, nalez
v moci byl bez patologii. V imunologickém vysSetreni byla
snizen4 hladina imunoglobulint tridy IgG a IgA. Po energic-
ké dvoutydenni iv. 1é¢bé oxacilinem a po podani intravenéz-
nich imunoglobulint doslo k zastaveni mokvani a vyhojeni
krust na pavodnich chorobnych plochach, ale na zadech
dochazelo k novym projevium dermatdézy. Bylo dobre patrné,
ze primarni eflorescence jsou puchyrky. Uvazovali jsme tedy
o nékterém vzacném puchyrnatém onemocnéni détského
véku, nejspise dle klinického obrazu o pemphigus foliaceus
(PF). Kozni biopsie byla provedena z ¢erstvych puchyit v ob-
lasti pod levou lopatkou. Bézné histopatologické vysetieni
ukazovalo nejspiSe na dermatitis herpetiformis nebo IgA
linearni dermatézu, ale primé imunofluorescenéni vySet-
teni odhalilo linearni depozita IgG4 subtipu autoprotilatek
v intercelularni substanci epidermis a podporilo nasi dia-
gnoézu PF. Cilena lé¢ba byla zahajena intravenéznim poda-
vanim steroid v pulznim rezimu (750 mg nebo 950 mg/m?
metylprednisolonu rozdéleno do 3 davek, které byly poda-
vany ve 3 po sobé nasledujicich dnech). Tyto steroidni pul-
zy byly nejprve opakovany kazdy mésic zaroven s podanim
substituénich davek intravenéznich imunoglobulint (IVIG).
Po ziskani kontroly nad pribéhem onemocnéni byla snize-
na davka steroidu (500 mg/m? metylprednisolonu rozdéle-
no do 3 davek podanych ve 3 po sobé nasledujicich dnech)
a interval 1é¢by byl prodlouZen nejprve na 6, pozdé&ji na 8
a na 12 tydna do vyhojeni. V prvém ptlroce 1é¢by dochaze-
lo k opakovanym vyseviim mnohocetnych molusek v oblasti
hyzdi, perigenitalné a na vnitinich plochach stehen. Postup-
nou chirurgickou exkochleaci molusek se, pri dlouhodobém
podavani imunomodula¢niho prostredku s virostatickym
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| Obr. 11: Pemphigus foliaceus |

efektem (isoprinosin), podatilo tuto virovou kozni infekei
vyhojit. V prvém roce 1é¢by dochazelo k vysevam loZisek pu-
chyrku PF v oblasti genitalu a ve vlasech, ktera dobie reago-
vala na lokalni 1é¢bu silnéjsimi kortikosteroidy. V podkoleni
jesté obcas pozorujeme akutni exacerbaci atopické derma-
titidy, ktera je véak pod dobrou kontrolou lokalni intervalo-
vé kortikoidni 1é¢by.

Diferencialni diagnéza PF je velmi $iroka, zahrnuje dal-
$i puchyinaté choroby jako pemphigus vulgaris, pemfigoid,
linearni IgA bulézni dermat6zu, dermatitis herpetiformis,
epidermolysis bullosa, bul6zni formy lupus erythematodes,
buldzni impetigo a postipani hmyzem.

Pemfigus je vzacné autoimunitni puchyinaté one-
mocnéni, které postihuje predevsim pacienty stiredniho
a starsiho véku. Rozlisuji se tyto hlavni typy onemocnéni:
pemphigus vulgaris, pemphigus foliaceus, pemphigus her-
petiformis, IgA pemfigus, pemfigus vyvolany léky a parane-
oplasticky pemfigus. U malych déti je pemfigus mimorad-
né vzacny. Ve svétové literature bylo popsano jen nékolik
desitek pripadi pemphigus vulgaris u déti, vétsina z nich
byla starsi 10 let. Nonendemicka varianta PF je u déti jesté
vzacnéjsi. Bylo publikovano pouze 28 pripadt tohoto one-
mocnéni se vznikem v détském véku. Endemicky PF se u déti
vyskytuje Castéji, nazyva se také brazilsky pemfigus nebo
fogo selvagem (,fogo“ znamena portugalsky ohen, ,sel-
vagem“ kruty nebo divoky). Endemicky PF se nelisi klinicky
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ani imunohistochemicky od sporadického PF, ale vyskytuje
se pouze v tropickych oblastech Brazilie, v Tunisu a Kolum-
bii. Postihuje mladé lidi a déti zZijici na venkové pobliz rek
v nadmorské vysce 500-800m. Stimulem vzniku nemoci
je $tipnuti ¢ernou mouchou Simulium nigrimanum. Pro
PF jsou charakteristické povrchové subkornealni puchyre
vznikajici na podkladé reakce autoprotilatek s jedinym an-
tigenem, a to desmogleinem 1. Prva pediatricka kazuistika
ditéte s PF a s dokumentovanym imunofluorescenénim vy-
Setfenim se objevila v roce 1968. Vétsina pripada PF u déti
vznika spontanné, ale byly popsany 2 pediatrické pripady
indukované podanim amoxicilinu a jeden pripad koexis-
tence PF s cytomegalovirovou infekci. Je pravdépodobné,
Ze u nasi pacientky se jako provokac¢ni faktor uplatnila ho-
reénata virédza, ktera tésné predchéazela koznim projeviim
PF v obliceji.
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ukazat, Ze péci o pacienty se zavaznymi détskymi dermato-
zami je vhodné soustredit v takovych centrech, kde jim mu-
zeme nabidnout hospitalizaci, zkusenosti dlouhodobé spo-
lupracujiciho tymu specialistt raznych pediatrickych oboru
a komplement s dobrym laboratornim zazemim. |
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