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Seznam zkratek 

AA sekundární amyloid  
Abl Abelsonův protoonkogen
ACE enzym konvertující angiotenzin 
ACLA antikardiolipinové protilátky
ACTH  adrenokortikotropní hormon, kortikotro-

pin
ADA  Americká diabetologická asociace
AGEP  akutní generalizovaná exantematická 

pustulóza 
AHS  hypersenzitivní syndrom po antiepilepti-

kách (angl. anticonvulsant hypersenziti-
vity syndrome)

AL akutní leukemie 
AL primární amyloid (light chain) 
AML akutní myeloidní leukemie 
ANA antinukleární protilátky
ANCA  protilátky proti cytoplazmě neutrofi lních 

leukocytů (angl. antineutrophil cytoplas-
mic antibodies) 

APA antifosfolipidové protilátky 
APS antifosfolipidový syndrom 
ARA Americká revmatologická asociace
ASLO antistreptolyzin O
ASST kožní test s autologním sérem 
BCNU karmustin 
B-CLL chronická lymfocytární leukemie
BCR angl. zkr. breakpoint cluster region
BSA tělesný povrch (body surface area)
BWR Bordetova-Wassermannova reakce
C1 sérová komponenta komplementu
C1 INH  inhibitor C1 složky komplementu
C-ALCL  primární kožní anaplastický velkobuněč-

ný lymfom 
CBCL primární kožní B-lymfomy
CIK  cirkulující imunokomplexy
CLE lupus erythematosus chronicus 
CLL chronická lymfatická leukemie
CML chronická myeloidní leukemie 

CMV cytomegalovirová infekce
CN Castlemanova choroba 
CNS centrální nervová soustava
CRP C- reaktivní protein
CT počítačová tomografi e
CTCL primární kožní T-lymfomy
DADPS diaminodiphenylsulfon 
DIC  diseminovaná intravaskulární koagulo-

patie 
DM dermatomyozitida 
DMARDs  chorobu modifi kující antirevmatická 

léčiva 
DRESS  lékový hypersenzitivní syndrom 
ds-DNA  dvouvláknová deoxyribonukleová 

kyselina
EBV virus Epsteina-Barrové 
ECP extrakorporální fotoferéza
EGFR  receptor pro epidermální růstový faktor 
EM erythema multiforme 
EORTC  Evropská organizace pro výzkum 

a terapii rakoviny
ET esenciální trombocytemie 
Fc fragment  část molekuly imunoglobulinu 

(angl. fragment crystallizable) 
FDA  federální úřad USA pro dohled nad 

zdravotní bezpečností potravin a léků 
(angl. Food and Drug Administration)

FTA-ABS  fl uorescenční absorpční test antitrepo-
nemových protilátek

fT4 volný tyroxin 
GA granuloma anulare
G-CSF  faktor stimulující kolonie granulocytů 
GIT gastrointestinální trakt
GH růstový hormon, somatotropin
GvHD nemoc z reakce štěpu proti hostiteli 
HAIR-AN  syndrom (hyperandrogenizmus, inzulí-

nová rezistence a acanthosis nigricans) 
HD Hodgkinova choroba
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HDL angl. high-density lipoprotein
HHV lidský herpes virus
HPV lidský beta papilloma virus
HSAN3  hereditární senzorická a autonomní 

neuropatie, typ III 
HSCT  transplantace kmenových buněk 

krvetvorby 
HSV herpes simplex virus 
HTLV-1  lidský virus 1 T-buněčné leukemie 
ICHDK  ischemická choroba dolních končetin 
IgA, IgG, IgM  imunoglobuliny A, G, M
IDF Mezinárodní diabetická federace
IGF růstový faktor podobný inzulínu 
IL interleukin
IMF idiopatická myelofi bróza 
INF-α interferon-α 
INR International Normalized Ratio
ISCL  Mezinárodní společnost pro kožní 

lymfomy 
ITP  idiopatická trombocytopenická 

purpura 
JAK2 Janusova kináza 2 
KIT  cytokinový receptor, také C-kit 

receptor, CD117
KRBS  komplexní regionální bolestivý syn-

drom 
LA  lupus antikoagulans (skupina proti-

látek, především proti protrombinu 
či beta 2 glykoproteinu I)

LADA  latentní autoimunitní diabetes 
dospělých

LAMB  syndrom (lentiginosis, atriální 
myxom, mukokutánní myxomy, 
modré „blue“ névy)

LE lupus erythematosus 
LH luteinizační hormon
LMWH nízkomolekulární hepariny
MAHA  mikroangiopatická hemolytická 

anemie 
MALT  slizniční lymfatická tkáň (angl. muco-

sa-associated lymphoid tissue)
MDS myelodysplastický syndrom
MEN mnohočetná endokrinní neoplazie 
MEN1  mnohočetná endokrinní neoplazie 

1. typu
MF mycosis fungoides 
MM mnohočetný myelom
MR multicentrická retikulohistiocytóza
MSH melanostimulační hormon
MTX metotrexát 
NAME  syndrom (névy, atriální myxom, 

myxoidní neurofi bromy a ephelides)

NCI-CTC  National Cancer Institute-Common 
Terminology Criteria

NF1, NF2 neurofi bromatóza typ 1, typ 2 
NHL nehodgkinský lymfom
NL necrobiosis lipoidica diabeticorum
NLE lupus erythematosus neonatalis
NMSC nemelanomový kožní nádor
NOMID  multisystémový infl amatorní syndrom 

u novorozenců (angl. neonatal onset 
multi-system infl ammatory disease) 

ORL otorinolaryngologie
PCFCL  primární kožní lymfom z buněk foliku-

lárních center
PCLBCL  primární kožní difuzní velkobuněčný 

B-lymfom na dolní končetině
PCMZL  primární kožní B-lymfom marginální 

zóny
PDGFR  receptor destičkového růstového faktoru
Ph Filadelfský chromozom 
PLPD  potransplantační lymfoproliferativní 

nemoc 
PM polymyozitida 
PNP paraneoplastický pemfi gus
POEMS  syndrom (polyneuropatie, organome-

galie, endokrinopatie, monoklonální 
gamapatie, skin changes)

POX peroxidáza
PRIDE  syndrom  (angl. papulopustules and/or 

paronychia, regulatory abnormalities of 
hair growth, itching, dryness caused by 
epidermal growth factor inhibitors)

PsA psoriatická artritida 
PTL  primární kožní periferní T-buněčný 

lymfom 
PUVA fotochemoterapie 
PV polycythaemia vera 
RA revmatoidní artritida 
RAST radioalergosorbční test
REM retikulární erytematózní mucinóza 
RF revmatoidní faktor
R-CHOP  rituximab, cyklofosfamid, hydroxyd-

oxorubicin, vinkristin, prednison
RRR rychlá reaginová reakce
SCLE subakutní lupus erythematosus 
SJS Stevensův-Johnsonův syndrom 
SLE systémový lupus erythematosus 
SM systémová mastocytóza 
SPHA  angl. solid phase haemagglutination 

assay
SS Sézaryho syndrom 
ss-DNA jednovláknová DNA
STH somatotropní hormon, somatotropin
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TCR T-cell receptor
TEN toxická epidermální nekrolýza 
TNF-α faktor nekrotizující tumor α
TNM  klasifi kace zhoubných nádorů (lat. 

tumor, nodus lymphaticus, metastasis)
TNMB  klasifi kace mycosis fungoides a Sézary-

ho syndromu (TNM+ blood)
TPHA  Treponema pallium hemaglutinační test
TSEB celotělová elektronová sprcha 
TSH thyreotropní hormon

TTP  trombotická trombocytopenická purpura 
VDRL  serologický test k diagnostice syfi lis 

(angl. venereal diseases research labora-
tory)

VEGF  vaskulární endotelový růstový faktor
VEGFR  receptor pro vaskulární endotelový růs-

tový faktor
VLDL very-low-density lipoprotein 
vWF von Willebrandův faktor
WHO  Světová zdravotnická organizace



Předmluva 

V současné době má moderní medicína k dispozici 
mnoho složitých vyšetřovacích metod, přesto ne lze 
opomíjet jednoduché a rychlé vyšetření kožních a sliz-
ničních projevů. Toto obvykle neinvazivní vyšetření 
může na první pohled vést k rozpoznání dosud skryté 
závažné systémové choroby či přítomné komplikace 
léčení.

Od vydání české monografi e profesora Zdeňka 
Šťávy zabývající se kožními příznaky interních one-
mocnění (Interní medicína a dermatovenerologie. Pra-
ha: Státní zdravotnické nakladatelství 1965) uplynulo 
již více než 40 let. V česky psané literatuře věnované 
tomuto tématu byl v poslední době k dispozici jen 
překlad knihy maďarského autora profesora László 
Töröka z roku 1994 (Kožní projevy při chorobách 
vnitřních orgánů, překlad prof. MUDr. Pavel Barták, 
CSc., Praha 1998), která však pouze popisuje kožní 
příznaky a jejich vztah k vnitřním chorobám rozčle-
něně podle dermadromů.

Vzhledem k rozšíření poznatků o patogenezi 
nemocí a rozmachu v zavedení nových metodik, 
léčebných a diagnostických přístupů jsme považo-
vali za potřebné vytvořit českou odbornou publika-
ci věnující se této tematice. Naše kniha si klade za 
cíl poskytnout moderní přehled kožních manifestací 
nemocí vnitřních orgánů, dávno známých, ale i zcela 
nových kožních změn, které mohou vznikat při sou-
časném léčení interních nemocných.

Kniha je členěna dle jednotlivých orgánových sys-
témů, což může, zejména lékařům nedermatologických 
oborů, přispět k systematickému pohledu a lepší orien-
taci, než poskytuje členění morfologické. Kožní pro-
jevy jsou v jednotlivých kapitolách děleny na obecné 
nespecifi cké kožní změny vnitřních chorob, specifi cké 
projevy, které jsou patognomické pro danou chorobu, 
a projevy multisystémových chorob, které postihují 
současně příslušné orgány a kůži. Monografi e zahrnuje 
také obecnou kapitolu lékových exantémů, ale součas-

ně v jednotlivých kapitolách uvádí i významnější kožní 
změny, které vznikají jako komplikace léčby interních 
onemocnění včetně transplantací orgánů či kmenových 
buněk krvetvorby.

Pro lepší názornost, přehlednost a pochopitelnost 
je text doplněn četnými tabulkami a obrázky, které, 
až na několik výjimek, pochází z archivů Dermato-
venerologické kliniky LF UK a FN v Plzni a Derma-
tovenerologické kliniky 1. LF UK a VFN v Praze. Za 
významnou pomoc při zhotovení a výběru obrázků 
patří poděkování kolegům MUDr. Tomáši Fikrlemu, 
Ph.D. a MUDr. Janu Říčařovi.

Naše kniha tím, že navazuje na českou publika-
ci profesora Šťávy a také na první vydání moderní 
učebnice dermatovenerologie profesora Jiřího Štor-
ka a spolupracovníků (Dermatovenerologie. Praha: 
Galén 2008), rozšiřuje pohled na kožní projevy nejen 
dermatovenerologům, ale může sloužit i lékařům 
jiných oborů k lepší diagnostice a léčbě chorob, ke 
zlepšení vzájemné mezioborové spolupráce, a tím i ke 
zvýšení kvality péče o nemocné. Mezioborová úroveň 
knihy byla zajištěna dvojitou recenzí, jednak přední-
mi odborníky v příslušném interním oboru jednot-
livě pro každou kapitolu, jednak souhrnnou recenzí 
dermatologickou. Všem recenzentům děkujeme za 
spolupráci, která přispěla ke zkvalitnění díla.

Přejeme si, aby tato monografi e byla užitečná 
nejen pro dermatology, ale také pro praktické lékaře, 
internisty, neurology, onkology, hematology a trans-
plantology včetně lékařů připravujících se k atestacím 
z těchto oborů a pro studenty medicíny. Doufáme, že 
bude využívána nejen ke studiu, ale i při každodenní 
péči o nemocné v ambulancích a na lůžkových oddě-
leních, při konziliích či pohotovostních službách. 

Za kolektiv autorů 

Petra Cetkovská
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Petra Cetkovská

Ačkoliv se obory kardiologie, pneumologie a derma-
tologie zdají být na první pohled jako vzdálené interní 
obory, některé klinické jednotky mohou mít společné 
příznaky. Srdeční a plicní nemoci jsou často doprová-
zeny nespecifi ckými příznaky na kůži. Vzácně vyvo-
lávají i specifi cké kožní změny. Kožní, srdeční a plicní 
příznaky se mohou pozorovat současně při některých 
systémových chorobách. V neposlední řadě se můžeme 
setkat s různými nežádoucími kožními reakcemi při 
moderní léčbě kardiopulmonálních nemocí. 

Cílem první kapitoly není detailní výčet všech zná-
mých, někdy zcela ojediněle se vyskytujících nemocí 
se společnými kožními a kardiopulmonálními přízna-
ky, ale upozornit na některé kožní změny a nemoci, 
při jejichž diagnóze může být dermatolog první, kdo 
rozpozná hrozící riziko srdečních či plicních kom-
plikací.

1.1  Nespecifi cké kožní projevy 
srdečních a plicních nemocí

1.1.1 Změny barvy kůže

 Cyanóza je modravé zbarvení kůže a sliznic způso-
bené zvýšeným množstvím redukovaného hemoglo-
binu v krevních cévách buď na podkladě zpomale-
ného toku krve, či snížením saturace hemoglobinu 
kyslíkem. Projeví se při koncentraci redukovaného 
hemoglobinu nad 50 g/l. Podle mechanizmu vzniku 
se rozlišuje centrální nebo periferní cyanóza.

 Centrální cyanóza vzniká při větším množství ne-
okysličené krve ve vysoké nadmořské výšce, při chro-
nických plicních nemocech, pravolevém srdečním zkra-
tu a methemoglobinemii. Bývá nejvíce patrná na teplých 
místech, na jazyku, spojivkách a sliznici dutiny ústní. 

 Periferní cyanóza vzniká při vazokonstrikci v chla-
du, při šoku, při srdečním selhání a u periferních vas-
kulárních nemocí, kdy je zpomalen proud krve, ale 
saturace kyslíkem je normální. Nejvíce bývá patrná 
na nose, rtech, uších a konečcích prstů. 

 Cyanóza doprovázená otokem obličeje a nápad-
ným rozšířením žil na krku vzniká při syndromu horní 
duté žíly způsobeném plicními nádory či lymfomy, 
které tvoří překážku v toku krve ( Stokesův límec). 

 Facies mitralis je červenofi alové zbarvení rtů a tvá-
ří u nemocných s mitrální stenózou (obr. 1.1).

 Facies plethorica je zčervenání obličeje s lividním 
nádechem. Při polycytemii bývá pokožka a sliznice 
díky současnému erytému a cyanóze rudě zbarvena 
( erythremia) na jazyku, nose, na uších a na prstech. 
Při sekundární polycytemii při kardiopulmonálních 
nemocech mohou být přítomné i paličkovité prsty. 

Obr. 1.1 Facies mitralis

Kůže a kardiopulmonální nemoci
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  Erytromelalgie, labilní hypertermie, epizodický 
erytém rukou a nohou doprovázený pálivou boles-
tí, pocitem tepla a otokem končetin může vznik-
nout také při  ateroskleróze a při hypertenzi (více viz 
 kap. 2).

 Palmární erytém může být normálním nálezem 
u některých žen, nebo se popisuje při hypertenzi, 
srdečním selhání, v graviditě, dále při jaterním one-
mocnění, hypertyreóze a revmatoidní artritidě (viz 
 kap. 3 a 7). 

1.1.2 Hemoragie, purpura

 Petechie jako bodovité drobné  krvácení do kůže, kte-
ré nemizí po zatlačení sklíčkem, vznikají nejčastěji 
při trombocytopenii či trombocytopatii, ale mohou 
se také objevit na podkladě embolizace do kůže, vas-
kulitid a infekční endokarditidy.  Třískovité podneh-
tové hemoragie jsou chronické nebo akutní podél-
né hemoragie v nehtovém lůžku. Doprovázejí četné 
nemoci: bakteriální endokarditidu, mitrální stenózu, 
vaskulitidy, glomerulonefritidu. 

  Syndrom tukové embolie 

Syndrom vzniká při zlomeninách dlouhých kostí 
a po ortopedických operacích a je vyvolán kapénka-
mi tuku v dermálních, mozkových a plicních cévách. 
Druhý a třetí den po zranění dochází k výsevům pete-
chií na krku, hrudníku a v axilách, téměř nikdy se 
nepozorují na obličeji a na zadní straně těla. Navíc 
bývá přítomna cyanóza. Rozsáhlý výsev petechií je 
známkou vážného mozkového či plicního postižení 
(hemoptýza, plicní edém).

  Bakteriální endokarditida 

Ve střední třetině nehtu se mohou objevit třískovité 
hemoragie, které odrůstají postupně s nehtem. Sou-
časně bývají petechie i jinde na kůži a sliznicích, 
 Janewayovy hemoragické skvrny (červené neboles-
tivé makuly na dlaních a ploskách) a  Oslerovy uzlíky 
(silně bolestivé podkožní hrbolky na špičkách prstů 
způsobené nekrotizující vaskulitidou). Janewayovy 
skvrny a  Oslerovy uzlíky patří mezi tzv. vedlejší kli-
nická kritéria, která přispívají ke stanovení diagnózy 
endokarditidy.

 Myxomy 

Jde o nejčastější primární srdeční nádory vyskytující 
se zejména v levé síni. Postihují více ženy. Mohou se 
projevit nespecifi ckými kožními změnami (petechie, 
ekchymózy, třískovité hemoragie,   livedo reticularis 
či  Raynaudův fenomén) na podkladě embolizace až 
s dramatickým průběhem připomínajícím vaskulitidu 
či systémovou chorobu pojiva.

1.1.3 Otok

Otok je defi nován jako nahromadění tekutiny v inter-
sticiu, může být lokalizovaný či generalizovaný. 
Hlavní dvě kardiovaskulární příčiny jsou srdeční 
selhání a žilní nedostatečnost. Způsobují symetrický 
edém dolních končetin, ve kterém po zatlačení prstem 
zůstává důlek. 

Anasarka je generalizovaný edém obličeje, trupu 
a končetin, vzniká při závažném srdečním selhání. 

Asymetrický otok končetiny je nejčastěji proje-
vem hluboké žilní trombózy či trombofl ebitidy (viz 
 kap. 2), popřípadě vzniká po odebrání cévního 
štěpu pro bypass. 

Otok na horní polovině trupu se pozoruje při 
syndromu horní duté žíly.

1.1.4 Změny  pocení 

Zvýšené  pocení může být příznakem akutního infark-
tu, plicní embolie a jiných kardiopulmonálních nemo-
cí. Vyskytuje-li se společně s hypertenzí, může jít 
o příznak feochromocytomu. 

  Cystická fi bróza 

Jde o autozomálně recesivní nemoc exokrinních žláz se 
závažným plicním postižením, která mívá zvláštní kožní 
nález: Při ponoření končetin do vody se kvůli zvýšené-
mu množství sodíku a chloridů v potu objeví nápadná 
macerace a zvrásnění pokožky dlaní a plosek.

1.1.5 Změny na prstech

 Quinckeho pulzace je pulzace v oblasti lunuly patrná 
při jemném stlačení nehtového lůžka při regurgitaci 
aorty.
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1
  Paličkovité prsty jsou rozšířené poslední články 

prstů s vypouklými nehty tvaru hodinového sklíčka. 
Jsou způsobené hyperplazií cév, edémem a proliferací 
měkkých tkání (obr. 1.2). Pohmatem vzniká pocit, 
jako by nehet volně plul v nehtovém lůžku. Může se 
jednat o hereditární, idiopatickou změnu či o příznak 
řady kardiovaskulárních a plicních nemocí (karcinom 
plic,  tuberkulóza,  bronchiektazie,  cystická fi bróza). 
Postiženy mohou být jen prsty jedné ruky či pou-
ze jeden prst, jde-li o lokalizovanou vaskulární lézi.

  Hypertrofi cká osteoartropatie 

Jde o paličkovité prsty, artralgie a bolestivou perios-
titidu. Pozoruje se u maligních  nádorů plic, zejmé-
na nemalobuněčného plicního karcinomu. Přízna-
ky mohou předcházet diagnóze i o několik měsíců. 
Nemocní si stěžují na bolesti především dlouhých 
kostí dolních končetin či kloubů, takže v počátku 
potíže připomínají revmatoidní artritidu. Při léčení 
nádoru dojde k rychlému ústupu hypertrofi cké osteo-
artropatie.

  Pachydermoperiostosis 

Jde o familiární autozomálně dominantní onemocně-
ní, projevující se typicky v období puberty zhrubnu-
tím obličejových rysů, hypertrofi ckou osteoartropatií 
s paličkovitými prsty a artralgiemi. Nápadná je  sebo-
rea a hyperhidróza dlaní a plosek.

  Syndrom žlutých nehtů 

Je charakterizován triádou:  žluté nehty,  lymfedém 
a pleurální výpotek. Nehty na rukou a nohou jsou svět-
le žluté až zelené, ztluštělé, rostou nápadně pomalu, 
nemusejí mít lunulu ani kutikulu (obr. 1.3). Často 
vzniká paronychium. U 80 % pacientů se zjistí  lymfe-
dém, nejvíce nohou, ale i obličeje a hrudníku. Z plic-
ních potíží bývají časté bronchitidy,  bronchiektazie, 
chronické sinusitidy a pleuritidy. Lymfedém a plicní 
potíže se mohou projevit později, a proto by se pacien-
ti s touto dystrofi í nehtů měli sledovat. Syndrom se 
pozoruje také u nemocí štítné žlázy, při nefrotickém 
syndromu a maligních nádorech vnitřních orgánů. 

1.1.6 Jiné kožní změny

Nález  xantomů (viz  kap. 4), arcus senilis a diago-
nální ušní rýhy může upozornit na hrozící riziko před-
časné  aterosklerózy. 

 Diagonální ušní rýha je hluboká vráska běžící 
příčně na jednom či na obou ušních lalůčcích. Uvádí 
se, že muži s tímto nálezem mají vyšší riziko infarktu 
myokardu. Rýha vzniká pravděpodobně následkem 
mikrovaskulárních změn tepének ucha vedoucích 
k fi brotizaci, podobně jako je tomu u koronárních 
tepen. Někteří autoři však vrásku přisuzují jen vyš-
šímu věku.

Také  androgenetická  alopecie s typickým ústu-
pem vlasů z čela a temene se pozoruje častěji u paci-
entů s ischemickou srdeční chorobou.

Obr. 1.2   Paličkovité prsty

Obr. 1.3  Syndrom žlutých nehtů
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1.2  Vrozené nemoci se současným 
kožním a kardiopulmonálním 
postižením

1.2.1  Genetické neuroektodermální 
srdeční nemoci

Při těchto kardiokutánních syndromech mohou být 
kožní příznaky prvním projevem syndromu, a derma-
tolog tak může upozornit na hrozící kardiovaskulární 
postižení. Nemocný by měl být vyšetřen kardiolo-
gem, především při nálezu mnohočetné  lentiginózy 
a  modrých névů. 

 LEOPARD syndrom 

Defi nice  Mnohočetný lentiginózní syndrom je 
autozomálně dominantně dědičné onemocnění s mír-
nou převahou postižených mužů. Název je složen 
z prvních písmen jednotlivých příznaků: lentiginosis, 
elektrokardiografi cké abnormality, okulární hyper-
telorizmus, plicní stenóza, abnormality genitálu, 
retardace růstu a hluchota (anglicky deafness). 

Etiopatogeneze  Příčinou je mutace PTPN11 
genu podobně jako u syndromu Noonanové.

Klinický obraz   Lentiginóza (lentiginosis) jsou 
mnohočetné nepravidelné tmavě hnědé makuly různé 
velikosti, nejvíce na obličeji, krku a hrudníku, které se 
objevují již záhy po narození a přibývají s věkem nezá-
visle na sluneční expozici (obr. 1.4 a 1.5). Současně 
se mohou najít kávové nebo hypopigmentované skvr-
ny, pihy v podpaží, hyperelasticita a onychodystrofi e. 
U nemocných častěji vzniká   melanom. 

Ve 40 % případů se objevuje  stenóza chlopní plic-
nice a hypertrofi cká obstrukční kardiomyopatie. Časté 
jsou poruchy srdečního rytmu, dokonce může vznik-
nout až maligní  arytmie vedoucí k náhlému úmrtí. 
Z dalších projevů se asi u 25 % nemocných pozoruje 
oční hypertelorizmus, anomálie skeletu, malá posta-
va, hypoplazie genitálu s kryptorchizmem, mírná 
mentální retardace, hluchota a další anomálie. 

Diagnóza  Vzhledem k rozličné přítomné sympto-
matologii nemoci je stanovení diagnózy obtížné. 
Stanoví se na základě přítomných klinických změn 
a pečlivé rodinné anamnézy. U  lentiginózy se histo-
logicky zjistí nahromadění melaninu v Langerhan-
sových buňkách. Při samotné lentiginóze je důležité 
pravidelné vyšetřování kardiologem, protože srdeč-
ní poruchy se mohou projevit později v průběhu ne-
moci.

   Carneyův komplex 
(synonymum  LAMB syndrom,  NAME syndrom)

Defi nice  Jde o autozomálně dominantně či X-chro mo -
zomálně vázané dědičné onemocnění sestávající 
z kožních, srdečních a endokrinních projevů. Původní 
označení bylo  LAMB syndrom (lentiginosis, atriální 
myxom, mukokutánní  myxomy, modré „blue“ névy) 

Obr. 1.4 Lentiginosis na obličeji

Obr. 1.5 Lentiginosis na trupu
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či  NAME syndrom (névy, atriální myxom, myxoidní 
 neurofi bromy a ephelides).

Klinický obraz   Lentiginóza je podobná jako 
u LEOPARD syndromu, lentiga jsou ale drobnější 
a nacházejí se na obličeji, červeni rtů, spojivkách i na 
ústní sliznici. Časté jsou  modré névy (obr. 1.6). 
V 60 % se najdou mnohočetné podkožní  myxomy 
různé velikosti, lokalizované především na očních 
víčkách, v uších a ve kštici, méně na hrudníku a kon-
četinách.

Srdeční  myxomy mohou být příčinou úmrtí až 
u 20 % nemocných, proto je důležitá jejich včasná 
diagnóza a operativní odstranění. Součástí syndro-
mu může být vzácný psammomatózní melanotický 
 schwannom (dřívější název pigmentovaný neuroekto-
dermální tumor měkkých tkání). Jde o opouzdřený, 
černohnědý tumor postihující žaludek či jícen a para-
vertebrální sympatické nervy. V 10 % případech bývá 
maligní.

Endokrinní změny zahrnují  Cushingův syndrom, 
ná dory varlat způsobující předčasné dospívání po-
stižených chlapců a hypofyzární adenomy vyvoláva-
jící   akromegalii a  gigantizmus.

   Tuberózní skleróza 

Defi nice  Autozomálně dominantně dědičná nemoc 
postihuje kůži, srdce, nervový systém a ledviny. 

Klinický obraz  Kožními nálezy jsou hypopig-
mentované makuly ve tvaru listu jasanu,  angiofi bro-
my na obličeji (  adenoma sebaceum), kávové skvr-
ny,  šagrénová kůže v sakrální krajině a periunguální 
fi bromy (  Koenenovy tumory). 

Srdeční postižení zahrnuje kardiomyopatie, konge-
nitální malformace a rabdomyomy. Nemocní mohou 

mít také deformity lebky, epilepsii, mentální retardaci 
a polycystické ledviny (viz kap.   8).

1.2.2 Vrozené nemoci pojivové tkáně 

Při vzácných vrozených nemocech předčasného stár-
nutí, jako je  progerie (Wernerův syndrom), hrozí 
vznik akcelerované  aterosklerózy, která vede k před-
časnému úmrtí. 

  Cutis laxa 

Defi nice   Cutis laxa je volná vrásčitá kůže s přibý-
vajícími kožními záhyby připomínajícími psa sv. Hu-
 berta (angl. bloodhound). Je způsobena poruchou 
elastického vaziva a na rozdíl od Ehlersova-Danlo-
sova syndromu (viz dále) se kůže po natažení jen 
pozvolna vrací do původního stavu. Existují tři formy 
nemoci. První vrozený typ (autozomálně dominantní 
či recesivní onemocnění s generalizovaným kožním 
postižením) a třetí získaný typ mívají kardiovasku-
lární komplikace. 

Klinický obraz  Kožní nález se věkem ještě více 
zhoršuje, děti vypadají předčasně zestárlé s volně 
visícími záhyby kůže na obličeji a břiše. Při prvním 
typu nemoci vznikají snadno porušením elastického 
pojiva  bronchiektazie s plicním emfyzémem, pro-
laps mitrální chlopně a aneuryzma aorty. Časté jsou 
i kýly, divertikly střev a prolaps rekta. 

Při získaném třetím typu nemoci vzniká v kterém-
koliv věku primární generalizovaná elastolýza, proje-
vující se v počátku urtikariálním či papulovezikulóz-
ním výsevem a progresivním rozvojem záhybů kůže 
na obličeji a krku. Systémové komplikace zahrnují 
dilataci aorty, plicní emfyzém, hernie a divertikly 
střev. Choroba vzniká v souvislosti s léčbou  penicil-
aminem (viz také  kap. 7), penicilínem nebo při 
systémovém lupus erythematosus a amyloidóze.

Diagnóza  Vychází z klinického obrazu a pří-
padného histologického nálezu fragmentace elastic-
kých vláken v koriu.

  Ehlersův-Danlosův syndrom 

Defi nice  Jde o skupinu heterogenních vzácných 
dědičných poruch s postižením kůže, kloubů a čas-
to kardiovaskulárního systému. Kůže a klouby jsou 
nápadně hyperelastické a hyperextenzibilní. Podle 
nové reklasifi kace se rozlišuje devět typů nemoci 

Obr. 1.6 Modrý névus
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na základě klinického obrazu a molekulárních změn 
kolagenu. Nejčastější je klasický první typ vznikající 
na podkladě mutace genu kolagenu V.

Klinický obraz  Kůže je měkká, tenká, vulnera-
bilní, po natažení se pružně vrací zpět. Klouby jsou 
zvýšeně mobilní, což vede k bolestem, skolióze páteře 
a plochým nohám. Až polovina nemocných si dosáh-
ne jazykem na špičku nosu ( Gorlinovo znamení). Po 
snadno vznikajících zranění dochází jen k pomalému 
hojení ran za vzniku roztažených nevzhledných jizev. 
Typické jsou atrofi cké zřasené jizvy (vzhledu angl. 
fi sh mouth nebo cigaretového papíru) především nad 
lokty a koleny. Častá je dehiscence a druhotná infek-
ce rány.  Hematomy vytvářejí v podkoží až houbovité 
modrošedé pseudotumory. 

Velmi důležité je kardiologické vyšetření všech 
pacientů s tímto syndromem, protože u 1., 2., 4. a 5. ty -
pu bývají kardiovaskulární abnormality (srdeční 
vady, rozšíření kořene aorty, prolaps chlopní, spon-
tánní ruptury velkých cév).

  Marfanův syndrom

Defi nice  Jde o autozomálně dominantně dědičné 
onemocnění vzniklé na podkladě mutace genu fi bri-
linu na 15. chromozomu. 

Klinický obraz  Postihuje především svalově 
kosterní, kardiovaskulární a oční systém. Pacienti 
mají vysokou postavu s dlouhýma tenkýma nohama, 
s dlouhými štíhlými prsty ( arachnodaktylie), hyper-
mobilními klouby a deformitami hrudníku (obr. 1.7 
a 1.8). Čtvrtina nemocných má rozsáhlé strie, elas-
tosis perforans serpiginosa a defi cit podkožního tuku. 
Charakteristickým očním nálezem je bilaterální sub-
luxace známá jako  ectopia lentis.

Prognóza  Prognóza je vzhledem ke kardio-
vaskulárním komplikacím nepříznivá, nebezpečím 
je dilatace ascendentní aorty s rizikem ruptury aorty 
a  vrozené srdeční vady (prolaps mitrální chlopně). 

  Pseudoxanthoma elasticum

Defi nice, etiopatogeneze  Jde o vrozené onemoc-
nění pojivové tkáně, při němž dochází k fragmentaci 
a postupné kalcifi kaci elastického vaziva v kůži, v oku 
a v kardiovaskulárním systému. Většina případů je 
autozomálně recesivně dědičná s mutací ABCC6 genu 
na chromozomu 16. Nemoc postihuje více ženy. 

Klinický obraz  Nejběžnějším kožním proje-
vem jsou v mládí se objevující voskově žluté drobné 

papuly lineárně uspořádané či shlukující se do ložisek 
připomínající kůži oškubaného kuřete patrné nejvíce 
po stranách krku, ale také v podpaží, v podkolenních 

Obr. 1.7  Marfanův syndrom

Obr. 1.8  Marfanův syndrom, patrný současně  lymfedém pra-

vé dolní končetiny (sestra pacienta z obr. 1.7)
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1
a loketních jamkách (obr. 1.9). Žlutavá ložiska se 
mohou pozorovat i na sliznicích, zejména na dolním 
rtu a na labiích. V těžkých progredujících případech 
může být kůže celého těla vrásčitá, nažloutlá, s vol-
nými záhyby jako při  cutis laxa. 

Typický je nález patologických prasklin Brucho-
vy membrány (angl.  angioid streaks) na očním pozadí 
patrný již záhy po vzniku kožních změn až u 85 % 
postižených (obr. 1.10) a časté  krvácení do sítni-
ce s postupně hrozícím oslepnutím. Kardiovaskulární 
projevy vznikají následkem degenerace a kalcifi kace 
elastických vláken ve stěně artérií, vedou k akcelero-
vané  ateroskleróze, koronární a mozkové ischemii, 
renovaskulární hypertenzi. Postižení se může projevit 
již ve velmi časném dětství jako klaudikace či angina 
pectoris a způsobit i náhlé úmrtí. Dalšími komplika-
cemi je časté  krvácení z trávicího a močového traktu.

Diagnóza  Ke stanovení diagnózy je nutné spl-
 nění hlavních kritérií: nález očních a kožních změn 
s histologickým průkazem poškozených kalcifi ko-
vaných a fragmentovaných elastických vláken v ko-
riu. 

Terapie, prognóza  Léčba není dosud známá, 
cílem je prevence a včasné odhalení hrozících očních 
a kardiovaskulárních komplikací, protože až 40 % 
nemocných může oslepnout. V poslední době se obje-
vily zprávy, že doplnění stravy o magnézium a per-
orální podání vazačů fosfátů mohou ovlivnit průběh 
choroby. Vhodné je kožní a oční vyšetření blízkých 
příbuzných.

1.2.3 Jiné vrozené nemoci

  Downův syndrom 

Autozomální onemocnění dané trizomií 21. chromo-
zomu se vyskytuje u jednoho ze 700–800 narozených 
dětí. Až polovina nemocných má  vrozenou srdeční 
vadu, jako je defekt septa síní či komor. Kůže bývá 
suchá až ichtyoziformní, na trupu a končetinách je 
patrná cutis marmorata. Častá bývá  akrocyanóza, 
atopický ekzém, seboroická  dermatitida, vitiligo, 
sy ringomy a popřípadě se může vyskytnout vysoce 
infekční  scabies norvegica. 

  Turnerův syndrom 

Jde o dědičné onemocnění s karyotypem 45X0 s chy-
bějícím jedním ženským chromozomem. 

Projevuje se malou postavou,  lymfedémy rukou 
a nohou, malými hypoplastickými nehty, četnými 
drobnými pigmentovými névy. Až v polovině přípa-
dů bývá vrozená srdeční vada, především koarktace 
aorty.

  Noonanové syndrom 

Je charakterizován krátkou postavou se širokým 
krkem a typickou facies způsobenou kraniofaciálními 
abnormalitami (obr. 1.11). Z kožních změn bývají 
přítomné  pigmentové névy, dystrofi cké krátké široké 
nehty, keloidy a hrubé vlasy, přechodné  lymfedémy 
nohou, červené folikulárně vázané papulky na tvářích 
a v obočí ( ulerythema ophryogenes). Dvě třetiny 
nemocných mívají  vrozenou srdeční vadu, hlavně 
stenózu plicnice a hypertrofi ckou kardio myopatii. 

Obr. 1.9  Pseudoxanthoma elasticum 

Obr. 1.10 Angioid streaks (archiv Oftalmologická klinika, 

FN a LFUK v Plzni)
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